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Um leigo pensaria que, para criar, é preciso aguardar a inspiração. É um erro. 
Não que eu queira negar a importância da inspiração. Pelo contrário, 
considero-a uma força motriz, que encontramos em toda a actividade humana 
e que, portanto, não é apenas um monopólio dos artistas. Essa força, porém, 
só desabrocha quando algum esforço a põe em movimento, e esse esforço é o 
trabalho. 
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O presente projecto de tradução partiu da selecção e tradução para português 
de dois textos em língua inglesa, ambos versando aspectos relativos à 
investigação e intervenção clínica no domínio da síndrome autista. Embora 
partilhem a abordagem de uma problemática médica comum, os textos - uma 
brochura destinada a doentes autistas e suas famílias e um artigo científico 
original - inscrevem-se em géneros diferentes e apresentam, por isso, uma 
distinta configuração macroestrutural e linguística. Com efeito, numa 
perspectiva de adequação pragmática ao público visado, mobilizam estratégias 
expositivas-argumentativas específicas que o tradutor deverá restituir na 
língua-alvo, assim assegurando a equivalência funcional do texto de chegada.    
O comentário tradutológico incluído visa o esclarecimento teórico-metodológico 
das etapas de pré-tradução, tradução e pós-tradução. Apresentam-se algumas 
dificuldades encontradas, bem como as soluções propostas, através de 
exemplos concretos. Por último, procede-se à elaboração de um glossário 
especializado que reúne a terminologia presente nos textos relativa ao domínio 
































This project involved the translation into Portuguese of two selected texts in 
English, both of which address specific aspects pertaining to research and 
clinical intervention intended for patients with autism. Though focusing on a 
similar medical topic, the two texts selected - an information leaflet designed for 
patients with autism and their families and an original research article - belong 
to different genres and therefore are illustrative of distinct structural and 
linguistic requirements. In view of their pragmatic suitability to the target 
audiences, both texts activate specific exposition and argumentation strategies 
that the translator will be expected to render in the target language, thereby 
ensuring the functional equivalence of the translated text. 
The translation commentary included aims to give evidence of the theoretical 
and methodological issues raised during the stages of pre-translation, 
translation proper and post-translation. Some specific difficulties emerging from 
the translation task, together with the proposed solutions, have been 
discussed. Lastly, we have included a specialized glossary listing relevant 
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O presente projecto representa a etapa culminante do curso de mestrado em 
Tradução Especializada, no termo do qual se pressupõem adquiridos tanto o saber 
como o saber-fazer indispensáveis ao tradutor especializado. Neste caso particular, a 
área  de  especialização  do  mestrado  actualmente  em  funcionamento  ‒   Saúde  e
 
Ciências da Vida ‒  foi determinante para a eleição do tema do projecto a desenvolver,
 
bem como para a delineação das suas etapas de concretização. Para além de uma 
 
predilecção pessoal pelo domínio do comportamento social e das suas patologias, 
designadamente do autismo, a natureza ainda, em larga medida, inexplorada, se não 
mesmo enigmática,  das perturbações a ele associadas, foram razões  que julguei 
válidas para optar pela abordagem desta matéria. Pretendeu-se, por outro lado, e em 
virtude dos progressos assinaláveis que, no domínio da investigação e da prática 
clínica, se têm verificado, coligir informação terminológica relevante, tanto para 
pacientes e seus familiares, como para tradutores com interesse profissional na área. 
O autismo é uma síndrome comportamental que implica transtornos de 
intensidade variável, ao nível do desenvolvimento cognitivo, verbal e de 
relacionamento social. Apesar da intensa investigação desenvolvida e em curso, com 
vista ao esclarecimento da etiologia do autismo, e embora pareça, no actual estado de 
conhecimento, não posta em causa a acção conjunta de factores fisiológicos e 
psicológicos na eclosão da distúrbio, não foi ainda descoberto um marcador biológico 
específico que permita o seu diagnóstico precoce e prevenção. Presentemente, 
considera-se que a síndrome autista é resultado de um complexo multifactorial, onde 
intervêm factores de diversa ordem, o que explica a proliferação de teses que visam 
esclarecer a sua etiologia. De entre as hipóteses explicativas das perturbações do 
espectro do autismo, destacam-se as teorias psicogenéticas, biológicas, psicológicas, 
afectivas e cognitivas (Santos e Sousa, s.d.: 2). Saliente-se que, mais recentemente, 
vários investigadores  têm  acentuado o papel central desempenhado    pela 




Actualmente, o que mais tem merecido a atenção dos investigadores 
relaciona-se com as temáticas no âmbito da área da genética e no 
papel dos factores genéticos que afectam o desenvolvimento das 
perturbações do autismo. Já em 1964, Rimland referiu que o autismo 
ocorre mais frequentemente nos pares de gémeos monozigóticos e, 












Por outro lado, o estudo da disfunção do circuito da serotonina na síndrome 
autista  tem  tornado  promissora  a  investigação da  utilidade  clínica  ou  dos  efeitos 
potencialmente adversos dos fármacos com efeito serotoninérgico. 
Deste modo, foi nosso propósito que a escolha dos textos-fonte usados como 
corpus do presente projecto reflectisse algumas das tendências mais recentes da 
investigação em autismo, permitindo ainda, em simultâneo, a ilustração da variedade 
tipológica dos formatos de comunicação escrita em contexto médico-científico. Como 
tem sido repetidamente sublinhado por inúmeros estudiosos da área da tradução, só a 
adequação pragmático-funcional do texto traduzido a um uso comunicativo e a um 
público específicos permite o seu funcionamento pleno na língua de chegada. Traduzir 
não se reduz, portanto, a um mero exercício mecânico de correspondência 
interlinguística, mas implica uma complexa reconstituição do contexto de chegada e do 
horizonte de expectativas do receptor. Como argumenta Amparo Albir, discutindo o 
conceito de equivalência tradutora, 
 
 
A nuestro juicio, podemos utilizar el término equivalencia para 
referirnos a la relación establecida entre la traducción y el texto 
original siempre y cuando no lo identifiquemos con identidad ni con 
planteamientos meramente lingüísticos, e incorporemos una 
concepción dinámica y flexible que considere la situación de 
comunicación y el contexto sociohistórico en que se produce el acto 
tradutor. (…) 
Pensamos que hay que partir de una caracterización flexible y 
dinámica de la equivalencia traductora considerándola como un 
concepto relacional entre la traducción y el texto original que define la 
existencia de un vínculo entre ambos; esta relación se establece 
siempre en función de la situación comunicativa (receptor, finalidad 
de la traducción) y del contexto sociohistórico en que se desarrolla el 
acto  traductor,  y,  por  consiguiente,  tiene  un  carácter  relativo, 
dinámico y funcional. (Albir, 2007: 209) 
 
 
Nesse sentido, os documentos autênticos que seleccionámos representaram um 
constante desafio, tanto pela sua especificidade nocional e terminológica, como pela 








sua distinta orientação funcional e públicos-alvo visados. Esperamos tê-lo superado, 
mesmo que parcialmente. 
  
 








2. O autismo: breve contextualização 
 
 
É hoje geralmente aceite que as perturbações incluídas no espectro 
do autismo, Perturbações Globais do Desenvolvimento nos sistemas 
de classificação correntes internacionais, são perturbações 
neuropsiquiátricas que apresentam uma grande variedade de 
expressões clínicas e resultam de disfunções do desenvolvimento do 
sistema  nervoso  central  multifactoriais.  (Descrição  do  Autismo, 
Autism-Europe, 2000). 
A palavra «autismo» ‒   derivada do grego autós ‒   significa «por si mesma» 
surgiu há aproximadamente cem anos, descrevendo uma condição patológica em que 
o indivíduo se centra em si mesmo, excluindo-se da interacção social. O psiquiatra suíço 
Eugen Bleuler foi o primeiro especialista a utilizar o termo, para designar um grupo de 
pacientes que apresentava sintomas de esquizofrenia. Na década de 40, alguns 
especialistas americanos começaram a empregar  o termo  «autismo»  para 
descrever crianças com problemas emocionais e sociais. Paralelamente, um cientista 
alemão, Hans Asperger, identificou uma perturbação análoga à que veio a ser 
designada como Síndrome de Asperger. 
No decurso das décadas, os especialistas desenvolveram uma categorização 
sistemática do autismo e das perturbações a ele associadas. Todas estas condições 
foram reunidas sob a designação genérica de Transtorno Global do Desenvolvimento 
(Pervasive Developmental Disorders ou PDD, em inglês). Deste modo, as desordens 
do espectro autista incluem: 
 
 
a)  o autismo; 
 
b)  o transtorno desintegrativo da infância; 
 
c)  o transtorno de Asperger; 
 
d)  o transtorno de Rett; 
 
e)  o transtorno invasivo ou global. 
 
 
Não  sendo,  naturalmente,  objectivo  deste  trabalho  resenhar  os  progressos 
médicos na área da investigação em autismo ou dar conta da diversidade de 
abordagens terapêuticas propostas para a distúrbio, interessa-nos, contudo, precisar o 
âmbito  científico  dos  textos-fonte  seleccionados,  por  forma  a  caracterizar  a  sua 
tipologia e objectivos pragmático-funcionais. Assim, os documentos que constituem o 
objecto do presente projecto de tradução centram-se, respectivamente, nos domínios 








da genética do autismo e nos estudos da interacção farmacológica, designadamente 
da medicação antidepressiva, e seu efeito no aumento da incidência do autismo. 
 
2.1. A genética no autismo 
 
O primeiro documento seleccionado como texto-fonte intitula-se Autism and 
Genes e centra-se na correlação entre a predisposição genética e o aumento da 
prevalência do autismo. Esta hipótese encontra-se sintetizada na seguinte asserção: 
«Much evidence supports the i that genetic factors ‒  that is, genes, their function,
 
and their interactions ‒  are one of the main underlying causes of ASDs»1. Na verdade,
 
a investigação em curso nesta área tem confirmado a presença de alguns genes 
 
comuns em pessoas com autismo. No entanto, não ainda foi possível identificar quais 
deles, em particular, são responsáveis pela manifestação da distúrbio. 
De  forma   a   validar  esta   hipótese,   vários  estudos,   envolvendo   grupos 
específicos – como é o caso dos gémeos, tanto monozigóticos como idênticos –, 
permitiram confirmar uma prevalência maior do autismo no caso dos gémeos idênticos, 
um grupo em que, em aproximadamente 60% dos casos, ambos os indivíduos 
apresentavam sintomas da distúrbio. No caso dos gémeos monozigóticos, as 
percentagens revelaram-se muito menores, sendo que raramente os dois irmãos 
sofriam da mesma perturbação. Tomando em consideração estes dados 
experimentais, os investigadores deduziram a existência de uma causa genética capaz 
de explicar que a incidência da distúrbio fosse variável em ambos os casos: «If genes 
were not involved in autism, the rate of autism would be the same for both types of 
twins» (p. 3). 
Por outro lado, os avanços no domínio da investigação clínica permitiram 
substanciar a conclusão de que o autismo apresenta uma importante componente 
hereditária, uma vez que a influência genética parece ser determinante no 
aparecimento de traços autistas. Com efeito, a investigação comprovou uma maior 
incidência do autismo em famílias em que um dos membros apresenta já o distúrbio 
ou revela sintomas da distúrbio, designadamente atraso na fala, dificuldades ao nível 
do relacionamento interpessoal ou problemas de aprendizagem. Como se salienta no 
artigo,  «Because  members  of  the  same  family  are  more  likely  to  share  genes, 
something about these genes‗ sequences apDEArs to be related to autism» (p.3). 
Embora  a sua  prevalência  seja  elevada  em  todo  o  mundo,  a  perturbação 
autista  continua,  em  larga medida,  a representar  um  desafio  para  a  comunidade 




Autism and Genes, National Institute of Child Health and Human Development, s.ed, s.d., p. 
2.Todas as referências subsequentes a este artigo serão integradas no corpo do texto, através 
da indicação da página respectiva. 








das várias abordagens terapêuticas desenvolvidas até à presente data, a sua etiologia 
permanece envolta em mistério. A genética tem, a este propósito, constituído uma 
área  promissora,  o que explica que  muitos investigadores tenham  escolhido  nela 
centrar a sua atenção, na expectativa de poder vir a determinar possíveis causas da 
distúrbio e, desejavelmente, dar o primeiro passo em direcção ao seu controlo. Os 
métodos adoptados para detectar os genes responsáveis são múltiplos e tentam, 
invariavelmente, pesquisar os genes que os cientistas denominaram de candidatos, 
isto é, aqueles que são potencialmente os principais agentes do surgimento da 
perturbação. De modo a comprovar a propensão hereditária da síndrome, procura-se 
realizar  o  estudo  genético  da  família,  através  de  uma  pesquisa  aprofundada  do 
genoma de várias famílias que apresentam a distúrbio, de forma a poder verificar as 
coincidências que ocorrem em cada uma delas. 
Neste contexto, os estudos citogenéticos constituem um método de 
investigação cada vez mais frequente na área do autismo, dado permitirem a 
comparação da estrutura cromossómica em indivíduos saudáveis e indivíduos com 
autismo. O que se pretende com estes estudos é, em síntese, determinar, através de 
uma análise comparativa, o que diferencia, do ponto de vista genético, o indivíduo 
normal do que padece de uma perturbação do espectro autista. 
 
2.2. Autismo e interacção farmacológica 
 
Como se salientou, conquanto o autismo represente uma desordem neurológica e 
do comportamento que afecta cada vez mais crianças em todo o mundo, as suas 
verdadeiras causas permanecem ainda obscuras. Com o objectivo de determinar a 
etiologia da distúrbio, vários estudos têm sugerido que o consumo de certos fármacos 
pode potenciar o aparecimento do autismo. 
Inscrevendo-se neste terreno de investigação médica, o segundo texto 
seleccionado para o presente projecto de tradução centra-se no estudo da correlação 
entre o aumento do nível de serotonina e as suas consequências no desenvolvimento 
cerebral. Trata-se de um estudo clínico e epidemiológico que alia uma proposta de 
abordagem terapêutica a uma preocupação profiláctica. 
O artigo científico seleccionado intitula-se «Serotonin, pregnancy and increased 
 





N. Hadjikhani (May 2010). «Serotonin, pregnancy and increased autism prevalence: Is there a 
link?». Medical Hypotheses, vol. 74, nº 5, 880-883. O artigo encontra-se disponível, em versão 
electrónica, no  sítio  da  Elsevier, desde  16  de  Dezembro de  2010.  Todas as  referências 
subsequentes a este artigo serão integradas no corpo do texto, através da indicação da página 
respectiva. 








que publica conteúdos científicos de indiscutível idoneidade, disponibilizando 
informação destinada a cientistas, estudantes e profissionais de saúde em todo o 
mundo. A temática desenvolvida neste artigo apoia-se no modelo de autismo gizado 
por Patricia Whitaker-Azmitia, que postula a existência de uma conexão entre o 
aumento da serotonina no sangue  e a manifestação autismo na infância, sendo que a 
probabilidade de o cérebro poder ser afectado é muito forte até aos dois anos de 
idade. 
Mas, qual a real incidência dos factores exógenos neste aumento de serotonina? 
Na realidade, os estudos sugerem que os medicamentos prescritos para a depressão 
podem ser activadores da síndrome da serotonina. Uma vez que os antidepressivos 
não são contra-indicados na gravidez, muitas mães não descontinuam a sua ingestão 
durante o período de gestação. Os vários estudos conduzidos, contudo, sugerem que 
os fetos expostos a esta medicação apresentam sintomas muito comuns de autismo. 
Embora não se encontre ainda cientificamente estabelecida a correlação entre a 
ingestão destes medicamentos e o aumento da prevalência do autismo, parece 
inequívoco que, em termos geográficos, as áreas de maior consumo de medicação 
antidepressiva são também aquelas em que se verifica uma mais elevada taxa de 
autismo. Como se acentua no artigo seleccionado, a propósito da situação no estado 
Americano do Utah, «While no causality can be drawn from these epidemiological 
observations, and while we are lacking specific data on the prevalence of SSRI intake 
by pregnant women in Utah, the coincidence of highest SSRI intake and top ten autism 
rates in the same state, given what we have learned from the rodent model, 
certainly   warrants  further investigation» (p. 2). 
Por outro lado, ainda no que respeita à acção farmacológica, tem sido relatado um 
decréscimo da actividade da serotonina no cérebro dos pacientes com autismo. Deste 
modo, os medicamentos que aumentam a actividade da serotonina no cérebro podem 
auxiliar   terapeuticamente   os   doentes   que   padecem   desta   perturbação.   Outra 
substância química produzida pelo nosso cérebro é a ocitocina, uma hormona 
responsável pela interacção e reconhecimento social e pela sensação de medo. Nos 
cérebros dos indivíduos com autismo, verifica-se uma disfunção na sua produção que 
poderá ser compensada pela sua administração intranasal: «Intranasal administration 
of OT specifically improves recognition memory for faces, but not for non-social stimuli 
in healthy humans» (p.2). 
Deste modo, no artigo científico em análise, procura-se esclarecer as vantagens 
terapêuticas ou as interacções potencialmente negativas decorrentes da administração 
de determinados fármacos, tendo em vista a prevenção e tratamento do autismo. 








3. Textos- fonte: estrutura e público-alvo 
 
 
Como foi já oportunamente salientado, procedeu-se, no presente projecto, à 
selecção de dois textos de carácter médico-científico que, não obstante, 
apresentam especificidades em termos de estrutura e do público-alvo 
preferencial a que se destinam, ilustrando tanto a diversidade dos protótipos 
textuais correntes no domínio da comunicação em saúde, como a sua distinta 
finalidade pragmático-funcional. Em função do seu potencial demonstrativo, 
foram, assim, seleccionados um PIL (Patient Information Leaflet) e um artigo 
científico. 
 
3.1. O Patient Information Leaflet: Autism and Genes 
 
O primeiro texto-fonte seleccionado integra-se no género médico-científico do 
folheto médico informativo, frequentemente designado em inglês como Patient 
Information Leafleat. 
Trata-se de um género textual de objectivos informativos-divulgativos, ao qual 
subjaz a intenção de atenuar a barreira de comunicação que, regra geral, se interpõe 
entre o médico e o paciente. São frequentes as dificuldades de comunicação entre o 
técnico de saúde e o utente, imputáveis tanto à complexidade da informação clínica a 
transmitir, como à deficiente literacia médica do doente. 
Assim, o folheto informativo procura assegurar a transitividade da informação 
facultada junto de um público alargado, recorrendo a um discurso claro e informal, com 
preocupações de transparência conceptual e terminológica.  Como refere Barry D. 
Weiss, «Clinicians can most readily improve what patients know about their health care 
by confirming that patients understand what they need to know and by adopting a more 
patient-friendly communication style that encourages questions» (Weiss, 2007:10). 
A estrutura discursiva e a organização formal deste documento permitem 
identificar o recurso a estratégias que visam garantir a sua legibilidade junto de um 
público de perfil generalista. Concorrendo para a ergonomia gráfica do texto, o tipo de 
letra empregue é de maior dimensão, verificando-se a segmentação da informação 
com recurso a títulos e entretítulos, auxiliando o leitor no processo de pesquisa e 
descodificação das secções relevantes. A inexistência de tabelas e gráficos corrobora 
o carácter generalista e não especializado do texto, uma vez que a disposição gráfica 
da informação é frequente no âmbito da comunicação técnica. 
Por outro lado, recorre-se à estrutura dialógica (sequência de 
pergunta/resposta,  através  da  qual  se  simula  a  interlocução  médico/paciente,  à 








semelhança do que acontece nas bulas de medicamentos), baseada em perguntas 
simples (e.g.: «O que são os genes?») e respostas sintéticas, que contextualizam a 
temática do autismo e disponibilizam as linhas gerais do estado da arte no domínio da 
investigação em genética. A densidade terminológica é atenuada, através de 
procedimentos de explicitação metalinguística e de desterminologização. Assim, os 
termos que revestem alguma complexidade são, regra geral, seguidos de explicitação 
ou de equivalentes sinonímicos. 
Em termos estruturais, em síntese, o texto é simples, apelativo e bastante 
esclarecedor, porquanto faz uso de um registo caracterizado por uma familiaridade 
denotativa acessível ao paciente. Assim, da informação facultada pelo documento em 
apreço é indissociável um objectivo de pedagogia clínica, uma vez que se aspira ao 
incremento da literacia médico-científica de um público não iniciado na matéria em 
debate. O público-alvo deste folheto informativo compreende, pois, tanto os pacientes 
com autismo, como os seus familiares que tenham que lidar com a distúrbio, ou 
mesmo o cidadão indiferenciado que deseje informar-se sobre questões de índole 
geral relativas à perturbação autista. 
 
3.2. O  artigo  científico:  «Serotonin,  pregnancy and  increased  autism 
prevalence: Is there a link?» 
 
O segundo texto analisado no âmbito deste projecto evidencia já propriedades 
estruturais e objectivos comunicativos substancialmente distintos. Com efeito, trata-se 
agora de um texto especializado, integrado no género do artigo científico, dirigido 
prioritariamente à comunidade de investigadores e técnicos especializados no domínio 
considerado. Como sintetiza Amparo Albir, 
 
Los  lenguajes  de  especialidad  son  «subconjuntos  del  lenguaje 
general caracterizados pragmáticamente por tres variables: la 
temática, los usuarios y las situaciones de comunicación» (Cabré, 
1992/1993: 139). Texto especializado sería […] cualquier 
comunicación realizada en el seno de los lenguajes de especialidad. 
(Albir, 2007: 60) 
 
A função pragmático-comunicativa do artigo científico consiste na 
disseminação,  junto  da  comunidade  científica,  dos  progressos  realizados  nos 
diferentes domínios de investigação, designadamente através de descobertas 
científicas, dando, em simultâneo, notícia do desenvolvimento de novos materiais, 
técnicas e métodos de análise nas diversas áreas da ciência. Deste modo, no artigo 
seleccionado, pretende-se a descrição rigorosa dos estudos destinados a averiguar a 








existência  de  uma  correlação  entre  os nivéis de serotonina,  a  gravidez  e  o  
aumento  da prevalência da distúrbio autista. 
O  artigo  científico  obedece  a  uma  estrutura  codificada,  que  não  admite 
variação formal significativa em diferentes contextos linguísticos. Os protocolos de 
apresentação dos resultados de investigação terão, neste caso, que ser 
escrupulosamente observados, sob pena de o artigo não ser aceite para publicação 
em  canais  de  difusão  científica  especializada,  como  periódicos  ou  actas  de 
conferências (conference proceedings). Assim, o título deve ser breve e condensar a 
argumentação-chave do artigo, enfatizando o cariz inovador da investigação 
apresentada. No caso do artigo que elegemos, o título reenvia, desde logo, para a 
problemática da conexão entre serotonina, gravidez e incidência do autismo, 
formulando-se a hipótese que subjaz a toda a investigação relatada no decurso do 
artigo. 
O resumo ‒   abstract ‒   expõe, sob forma condensada, todas as etapas de
 
investigação, desde a formulação de hipóteses, passando pela fase experimental e 
 
pela dedução de conclusões válidas, viabilizando, em futuras tarefas de pesquisa 
bibliográfica, uma verificação rápida da pertinência do artigo em actividades de 
investigação subsequentes. A introdução sintetiza as premissas de investigação, 
salientando, por exemplo, a relevância da área de estudo e o estado da arte 
correspondente, bem como o contributo inovador da investigação posteriormente 
relatada: «Autism spectrum disorder (ASD) is a behaviorally defined 
neurodevelopmental disorder affecting as many as 1 in 150 children prevention [1], or 
even 1:91 according to the latest report of National Survey of Children‗s Health»; «Not 
much is known yet on the possible effect of certain drugs, food or environmental 
conditions on ASD progression» (p.1). 
O corpo do artigo compreende a definição do problema, a apresentação de 
objectivos e hipóteses e, finalmente, a discussão sobre os resultados obtidos, 
finalizando com uma breve conclusão. As secções finais do documento incluem os 
agradecimentos, citando-se, regra geral, a   instituição que patrocinou o projecto de 
investigação:  «This  work  was  supported  by  the  Swiss  National  Foundation Grant 
PP00B-110741 to NH» (p.3). As referências bibliográficas são apresentadas em 
conformidade com o estilo de citação da publicação científica respectiva e seguem a 
ordem de ocorrência no texto. 
Como é evidente,  o público-alvo deste artigo é  constituído  exclusivamente 
pelos membros da comunidade médico-científica, com predomínio, no caso vertente, 
para psicólogos, psiquiatras e investigadores em neurociências. 
  
 












4.1. A dupla arte de traduzir 
 
A  emergência  e  consolidação  dos  estudos  da  tradução  e  a  importância  da 
formação  de tradutores profissionais  constituem,  sem  dúvida,  o  reflexo  visível  da 
explosão das relações interculturais e da crescente relevância da eficaz transmissão 
do conhecimento científico e tecnológico. Presentemente, exige-se, cada vez mais, 
aos profissionais de tradução um trabalho rápido, eficiente e de qualidade. Nesse 
sentido, e de forma a obviar alguns problemas com que os tradutores possam ser 
confrontados no processo de tradução, foram desenvolvidos inúmeros softwares de 
apoio que alteraram radicalmente as tarefas requisitadas pelo acto de tradução. 
No entanto, no passado como hoje, o conhecimento e a prática continuam a 
ser as ferramentas insubstituíveis do tradutor, pois só elas permitem o 
desenvolvimento de mecanismos de auto-correcção e auto-regulação, tornando mais 
expedita e rigorosa a actividade de tradução. O tradutor terá, assim, que desenvolver 
um trabalho sistemático, de natureza lógico-racional e analítica, apoiado num 
conhecimento aprofundado das línguas de partida e de chegada. Deverá encontrar-se 
apto a solucionar, de modo eficaz, os problemas de transferência interlinguística e 
intercultural, através do exercício racionalmente informado da sua capacidade 
judicativa/selectiva. Por outro lado, designadamente em contexto profissional, adquire 
especial relevância a questão da produtividade do tradutor, sem contudo se 
negligenciar a qualidade do produto final. 
O processo de tradução é, assim, regulado por parâmetros de qualidade 
estabelecidos em função do destinatário, da importância e complexidade do texto a 
traduzir e da finalidade pragmática da tradução. Nesse sentido, como salienta Douglas 
Robinson, referindo-se à dupla perspectiva sob a qual pode ser equacionado o acto de 
tradução, «Translation can be perceived from the outside, from the client‗s or other 
user‗s point of view, or from the inside, from the translator‗s point of view», 
acrescentando que «it is useful to begin with a sense of what our clients and users 
need and why» (Robison, 2003:6). 
A coexistência destas duas perspectivas ‒   a do tradutor e a do cliente ‒
 
implica   correlativamente   formas   distintas   de   avaliar   o   acto   de   transferência 
 
interlinguística, consoante se trate do profissional da área de tradução ou do 
destinatário  sem  conhecimento  do  domínio  de  especialidade.  Com  efeito,  ao 
profissional exige-se-lhe a dinamização de uma macro-competência que tome em 
consideração  todos  os  processos  a  montante  e  a  jusante  do  acto  de  tradução, 








designadamente a pesquisa, a transferência, a edição e revisão de texto e o controlo 
de qualidade final. Para o cliente não especializado, estas etapas não têm, como 
facilmente se compreende, qualquer relevância, ainda que ele se encontre apto a 
distinguir uma boa de uma má tradução, por confronto com os requisitos pragmático- 
funcionais estabelecidos no encargo de tradução (translation brief). 
Deste modo, como acentua Robinson, um dos aspectos cruciais a considerar 
na avaliação da qualidade do trabalho final diz respeito à sua fiabilidade: 
 
Translation users need to be able to rely on translation. They need to 
be able to use the translation as a reliable basis for action, in the 
sense that if they take action on the belief that the translation gives 
them the kind of information they need about the original, that action 
will not fail because of the translation. (Robinson, 2003:7) 
 
Assim, a garantia de que a transferência interlinguística preservou a integridade 
do texto-fonte e não implicou perdas conceptuais, permitindo-lhe desempenhar no 
contexto de chegada funções análogas às que  o texto preenchia no contexto de 
partida, constitui o fundamento da apreciação da fidedignidade da tradução. Partindo 
deste pressuposto, Robinson (2003:12) sintetizou os aspectos que considera 
indispensáveis à fiabilidade do tradutor: 
 
Aspects of translator reliability 
 
Reliability with regard to the text 
 
Attention to detail 
 
The translator is meticulous in her attention to the contextual and 
collocational nuances of each word and phrase she uses. 
 
 
Sensitivity to the user’s needs 
 
The translator listens closely to the user‗s special instructions 
regarding the type of translation desired, understands those 





The translator does not simply «work around» words she doesn‗t 
know, by using a vague phrase that avoids the problem or leaving a 
question mark where the word would go, but does careful research, in 
reference books and internet databases (….) 












The translator checks her work closely, and if there is any doubt (as 
when  she  translates  into  a  foreign  language)  has  a  translation 
checked by an expert before delivery to the client. (The translator also 
knows when there is any doubt.) 
 
Saliente-se que, embora o autor mencione vários dos intervenientes no acto de 
tradução, não deixa de colocar ênfase particular no pólo da recepção, isto é, no 
público-alvo ao qual se destina a tradução. Este facto, bem como a inegável relevância 
acordada à dimensão pragmático-funcional do processo de tradução pela recente 
reflexão  tradutológica,  justifica que  nos  detenhamos  adiante,  ainda  que  de  modo 
breve, nesta questão. 
Consabidamente, a tradução é muito mais do que a transposição de uma 
língua  de  partida  numa  língua  de  chegada.  Trata-se,  antes,  de  um  processo 
semântico-pragmático complexo, que não implica apenas os sistemas linguísticos em 
confronto, mas também, num âmbito mais lato, a cultura e o contexto. Como sublinha 
Amparo Hurtado Albir, «La traducción es una habilidad, un saber hacer que consiste 
en saber recorrer el proceso traductor, sabiendo resolver los problemas de traducción 
que plantean en cada caso» (Albir, 2007: 25). 
Na  realidade,  cada acto  individual de tradução coloca  problemas  de  natureza 
distinta e cabe ao tradutor dinamizar as competências – linguísticas, pragmáticas, 
estratégicas e de investigação, tecnológicas ou outras – indispensáveis à sua resolução 
bem sucedida. É, por outro lado, evidente que o domínio da especialidade do texto-fonte 
condiciona decisivamente os métodos e estratégias de tradução. Como referem Ballard 
et Kaladi, 
 
Il semble caractériser la modulation théorique et pratique qui devrait 
s‗imposer au traducteur. Ainsi les textes littéraires, scientifiques, 
techniques, philosophiques, juridiques, semblent conditioner le type 
de traduction. (Ballard et Kaladi, 2003:10) 
 
Por seu turno, Amparo Hurtado Albir observa que 
 
 
En la modalidad de traducción escrita, los tipos de traducción están 
relacionados con las áreas convencionales tradicionales: traducción 
literaria, traducción general y traducción especializada. (Albir, 2007: 
58) 








Assim, antes de iniciar qualquer tarefa de tradução, o tradutor especializado 
terá que determinar os objectivos comunicativos e funcionais que se pretende que o 
texto venha a cumprir. Será, portanto, indispensável identificar e restituir, na língua de 
chegada, as características semânticas e técnico-compositivas do protótipo textual a 
que  pertence  o  texto-fonte,  numa  perspectiva  de  equivalência  funcional.  Como 
observa Amparo Hurtado Albir, traduzir «consiste en reproducir, mediante una 
equivalencia natural y exacta, el mensage de la lengua original en la lengua receptora» 
(Albir, 2007: 38). 
No caso concreto dos textos seleccionados no âmbito do presente projecto, 
ambos evidenciam características do protótipo textual expositivo-argumentativo3, 
porquanto, embora apresentem objectivos de divulgação científica, têm também 
subjacente uma intenção argumentativa-persuasiva, uma vez que neles se pretende 
tornar credível e validar a informação veiculada. 
 
4.2. Protótipo textual informativo-expositivo 
 
No âmbito da comunicação médico-científica, domínio sobre o qual incide o 
presente projeto de tradução, os textos integráveis no protótipo informativo-expositivo 
pretendem dar a conhecer a um público alargado o estado da questão relativo a um 
tema técnico ou científico de interesse social, democratizando o conhecimento 
especializado e incrementando a cultura técnico-científica da comunidade. A brochura 
de divulgação médica, por  exemplo,  visa a reelaboração  e  recontextualização  de 
conhecimento prévio, garantindo assim a sua acessibilidade ao grande público. 
Apresenta uma estrutura mais livre, menos codificada/convencional e estabelece um 
grau de proximidade com o leitor maior do que o artigo original, difundido através de 
canais de comunicação especializados. 
Assim, o primeiro texto seleccionado ‒  Autism and Genes ‒  inscreve-se no
 
género informativo-expositivo, uma vez o seu objectivo nuclear é explicar em que 
consiste o autismo e dar  conta das recentes descobertas  na  área. A análise  da 





Como refere Amparo Hurtado Albir, «Neubert (1985) y Neubert y Shreve (1992) prefieren 
hablar de prototipos textuales en lugar de tipos, para dar i de que la producción textual 
depende de las condiciones sociales, que son variables, por lo que los textos también son 
variables para cada acto comunicativo. La noción de prototipo textual es definida por Neubert 
como "una manera, condicionada histórica y socialmente, de organizar el conocimiento en el 
discurso escrito y oral" (1985: 127). Según esta definición, los tipos de texto serían prototipos. 
El prototipo es una abstracción derivada de la experiencia de utilizar textos determinados en 
unas  circunstancias sociales  específicas. No  es  un  modelo  textual  fijo,  sino  un  conjunto 
organizado de expectativas que puede utilizarse para generar modelos; es como una 
superestructura que indica el quién, qué, cuándo, dónde y cómo de la comunicación textual» 
(Albir, 2007: 487). 








introdução, desenvolvimento e conclusão. Assim, o segmento de abertura apresenta 
uma introdução que antecede a explanação do tema: 
 
In 1997, the NICHD and the National Institute on fness and 
Other Communications Disorders (NIDCD) started the Network on the 
Neurobiology and Genetics of Autism: Collaborative Programs of 
Excellence in Autism (CDEA). Researchers in this Network work to 
understand which genes might be involved in autism and how genes 
play a role in the condition.  Working with other scientists around the 
world, the CDEA researchers have already learned a great l about 
autism and genes. (p.1) 
 
Em estilo conversacional, o autor transita, logo depois, para a exposição do 
tema central, apresentando uma definição operatória de autismo: 
 
What  is  autism?  Autism  is  a  complex neurobiological  disorder  of 
development that lasts throughout a person‗s life. It is sometimes 
called a developmental disability because it usually starts before age 
three, in the developmental period, and because it causes delays or 
problems in many different skills that arise from infancy to adulthood. 
(p. 2) 
 
A esta definição do campo nocional, sucede-se o aprofundamento do domínio 
de especialidade em discussão ‒   a genética do autismo ‒ , tornando-se manifesta
 
uma preocupação constante de rigor de formulação e de abonação científica: 
 
Chromosome 2— Scientists know 7,10,11,12 that areas of 
chromosome  2  are  the  neighborhoods  for  «homeobox»  or  HOX 
genes, the group of genes that control growth and development very 
early in life. (p. 5) 
 
O  texto  encerra com  uma síntese conclusiva,  permitindo  ao  destinatário a 
hierarquização/retenção da informação transmitida. 
 
4.3. Protótipo textual argumentativo 
 
No âmbito da actividade científica e técnica, são múltiplos temas que geram 
polémica, tanto em contexto profissional como em virtude do seu alcance social. Pelo 
recurso ao protótipo textual argumentativo, os autores formulam opiniões e interpretam 
factos ou opiniões de terceiros, com o objectivo de estimular intelectual e 
emocionalmente os receptores. No texto argumentativo, é discernível um plano que 
ordena a apresentação das razões comprovativas de uma tese, de modo a captar a 








adesão  de  um  auditório  determinado.  A  argumentação  é,  pois,  uma  forma  de 
raciocínio lógico-racional que consiste fundamentalmente no intercâmbio linguístico, 
com a finalidade de justificar afirmações ou hipóteses e convencer o destinatário da 
sua validade. Como referem Paradis e Zimmerman (cit. em Ressurreció, 2005: 266), 
 
An argument supports a claim with a convincing set of reasons. You 
can expect to make arguments in nearly all documents, whether 
technical reports, refereed journal articles, or memoranda. A writer's 
aim  is  rarely  just  to  inform.  You  need  to  identify  problems,  make 
claims, and defend them convincingly […]. Readers need to 
understand the context of the facts. They must be convinced that the 
facts are accurate and effectively used. Hence, readers need to know 
exactly  what  your  claim  is,  what  problems  you  think  you  are 
addressing, what you think are the issues of the argument, how you 
got your evidence, and what you think your evidence means […]. 
 
Esta dimensão argumentativa-persuasiva é reconhecível em qualquer artigo 
científico e, portanto, revela-se também predominante no texto intitulado «Serotonin, 
pregnancy and increased autism prevalence: Is there a link?». Com efeito, o artigo 
seleccionado centra-se na defesa de uma tese de natureza médico-científica e no 
relato dos processos experimentais que possibilitam a sua validação. O discurso 
exclusivamente denotativo veicula uma linha de racicíonio clara e objectiva, num 
aprofundamento graduado do tema abordado, acompanhado da formulação explícita 
de argumentos. Por exemplo, no segmento abaixo reproduzido, o artigo detém-se, em 
primeiro lugar, nos factos em que o autor se baseou, elencando depois os argumentos 
que comprovam a relação causal que se pretende estabelecer. Em síntese, à 
explicação factual segue-se a apresentação de uma argumentação plausível e bem 
estruturada: 
 
Increased serotonin during pregnancy 
 
In  humans,  increased  levels  of  serotonin  during  pregnancy  could 
have several distinct etiologies, including increased internal release, 
increased intake and decreased metabolism. As mentioned above, it 
is known that first-degree relative hyperserotonemia increases the 
risk of autism [13–15]. Drugs that release 5HT, such as cocaine, have 
been shown to dramatically increase the prevalence of autism, with 
11.4% of children exposed in utero being affected [25]. However, in 
the light of recent prevalence increases, can we think  of another 
substance that was newly introduced and could be playing a role? 











SSRIs and autism – is there a link? 
 
Prozac was introduced in the USA in 1987. SSRIs are the third most 
prescribed antidepressant  [26], with over 22.2 million prescriptions in 
the US in 2007. SSRIs are not contraindicated during pregnancy, and 
as high as 2.3% of mothers report using SSRIs from one month 
before to 3 months after conception [27–29]. (…) 
 
Para  além  de  recorrer a  um  registo claro  e  transitivo,  o  uso  reiterado  de 
mecanismos macro e macrotextuais de coesão e coerência revela-se indispensável no 
protótipo argumentativo. Nesse sentido, o tradutor tem que prestar especial atenção à 
fraseologia,  pois a credibilidade da  argumentação  depende, em larga medida, da 
transferência adequada das estratégias de conectividade semântica e de articulação 
interfrásica presentes no texto original. 
V.  Montalt  i  Ressurreció  distingue,  na  comunicação  científica  e  técnica,  o 
recurso frequente a três estratégias argumentativas cruciais, respectivamente de 







Estratégia Recurso Textual 
Intertextual citação, referência, alusão a autoridades 
Experimental referência à metodologia e aos resultados 
 






estrutura e estilo persuasivos (graus de 
 
certeza epistémica, possibilidade e 
necessidade; depende claramente das 
opções linguísticas e textuais mobilizadas 
no processo de argumentação) 
 
(adaptado de Montalt i Ressurreció, 2005: 82) 
 
O recurso concertado a estas três estratégias de argumentação encontra-se 
patente no artigo científico de que nos ocupamos. A estratégia intertextual torna-se 
evidente nas constantes referências bibliográficas e na menção a estudos da 
especialidade, em que o autor se baseou para legitimar as suas hipóteses de 
investigação e/ou procedimentos experimentais: «Studies done in ASD children have 
shown decreased plasmatic OT [19,20]» (p. 2). Revela-se, pois, sistemática, aliás em 








consonância com as convenções do género do artigo científico, a convocação de 
autoridades abalizadoras. 
No que se refere às estratégias de tipo experimental, elas podem ser 
identificadas na descrição minuciosa dos procedimentos de validação experimental, 
como se verifica nos segmentos abaixo transcritos: 
 
In line with the DHS model, decreased levels/activity of serotonin 
have been described in ASD brains: PET studies have revealed 
decreased activity of radiolabeled serotonin in the frontal cortex and 
thalamus [34] and decreased serotonin synthesis [35] in autistic 
children, and a recent SPECT study has shown lowered serotonin 
binding potential in several brain areas in Asperger 
individuals, including the superior temporal cortex [36]. (p. 2) 
 
OT is involved in many aspects of mammalian social behavior, 
including social recognition and anxiety [43]. OT KO mice have 
reduced social recognition, and central OT administration into the 
amygdala restores social cognition [44]. Rodents with abnormal OT 




In the DHS model, a loss of OT-containing cells in the hypothalamus 
as  well  as  a  loss  of  OT  projections  towards  the  amygdala  is 
associated with an abnormal social behavior [6]. (p. 2) 
 
Por último, as estratégias interpretativas são também bastante evidentes ao 
longo de todo o artigo, uma vez que nele são frequentes as fórmulas de dedução, 
avaliação e julgamento, tanto em relação ao estado da arte no domínio de 
especialidade considerado, como no que respeita à previsão subjectiva das vias de 
investigação futura mais promissoras. Apresentam-se abaixo alguns exemplos 
elucidativos, onde foram destacados os marcadores discursivos de interpretação: 
 
Reports of autism prevalence have increased dramatically during 
the past decade. (p. 1) 
 
Not much is known yet on the possible effect of certain drugs, food 
or environmental conditions on ASD progression. (p. 1) 
 
It is important to keep in mind that in the mature brain, blood levels 
of  serotonin  are  not  an  indicator  of  brain  serotonin,  because  (1) 








serotonin does nor cross the mature blood brain barrier (BBB) and (2) 
the synthetic enzyme tryptophan hydroxylase is different in the brain 
and in the periphery [16]. However, the immature BBB allows the 
passage of 5HT and in infants, the BBB becomes impermeable to 
serotonin at only 2 years of age. (p.1) 
 
In addition, if further studies are consistent with a dysfunctional 
oxytocin production in the brain of ASD individuals, they will open 
the way for new therapeutical approaches based on oxytocin 
administration. (p. 3) 
 
 
4.4. O público-alvo 
 
Com efeito, é redundante, no âmbito da teoria da tradução, insistir na 
centralidade do público-alvo em todo o processo de tradução, desde a definição prévia 
do encargo de tradução à codificação semântica e fraseológica do texto de chegada. 
Brian Mossop, por exemplo, adverte que o tradutor deve sempre avaliar se os 
destinatários potenciais do texto de chegada sentirão dificuldades, muitas vezes 
atribuíveis a limitações de escolaridade, na compreensão de itens lexicais que não se 
inscrevam no seu horizonte de referência ou domínio de especialidade: 
 
Readers without post-secondary education will generally find it harder 
to read texts that are laden with words from Latin and Greek (e.g. 
«cognition» rather than «thought»). (…) People without higher 
education who are specialists in their field will know its terms 
regardless of whether they are derived from Latin or Greek. (Mossop 
2007:44) 
 
Essa sensibilidade do tradutor é, sem dúvida, crucial, para que o texto de 
chegada cumpra efectivamente os objectivos comunicacionais visados. Por isso, é de 
extrema importância que ele conheça as capacidades e limitações do público-alvo, de 
modo a, sempre que pertinente, poder recorrer a procedimentos de explicitação 
terminológica ou conceptual que assegurem a ciculação de sentido. 
Também  neste caso,  a pesquisa,  tanto na  fase  de  pré-tradução  como  no 
momento de transferência propriamente dito, revela-se uma estratégia essencial para 
a  resolução  de problemas específicos de ordem  terminológica  ou  conceptual. Os 
dicionários de sinónimos, glossários ou bases de dados terminológicas disponibilizam 
informação  valiosa,  permitindo  a  adaptação  discursiva  e  funcional  do  texto  ao 
horizonte  de  expectativas  do  público-alvo.  Saliente-se,  por  último,  a  importância 








indeclinável de uma adequada edição/revisão do texto de chegada, entendendo-a 
como pretende T. Cheney como 
 
Writing, rewriting, rereading, reviewing, rethinking, rearranging, 
repairing, restructuring, re-evaluating, editing, tightening, sharpening, 
smoothening, pruning, polishing, punching up, amending, emending, 
altering, eliminating, transposing, expanding, condensing, connecting, 
cohering, unifying, perfecting. (cit. em Van de Poel, 2003: 39) 
 
 
4.5. Importância do software de apoio à tradução 
 
Como já salientámos anteriormente, o processo de tradução sofreu uma profunda 
metamorfose ao longo dos tempos. Uma vez que são exigíveis uma eficácia e rapidez 
cada vez maiores, foram desenvolvidos alguns programas informáticos que auxiliam o 
tradutor na sua tarefa. Podemos mencionar softwares de inequívoca utilidade, com os 
quais também trabalhámos ao longo da nossa formação no Mestrado em Tradução 
Especializada: TRADOS, Translation Workbench, Memo Q e Multiterm. 
São, na realidade, inúmeras as tarefas que estes programas podem tornar mais 
expeditas. O Multiterm permite armazenar e gerir bases de dados terminológicas. Para 
o  tradutor,  este  tipo  de  base  de  dados  é  um  precioso  auxiliar  na  realização  de 
traduções especializadas, na medida em que elas permitem disponibilizar termos que 
já foram pesquisados e validados numa área de especialidade determinada. Assim, 
por exemplo, ao traduzir um texto sobre o autismo, é possível importar uma base de 
dados já criada com termos da especialidade e, desse modo, poupar tempo na 
pesquisa. As bases de dados permitem ainda assegurar a consistência terminológica 
em traduções de uma mesma área científica. 
O TRADOS consiste num software de gestão de memórias de tradução, tornando 
acessíveis terminologia e/ou segmentos frásicos presentes em projectos anteriores de 
tradução. Assim, por exemplo, se idêntico segmento de frase ocorrer repetidamente no 
texto a ser traduzido, ou em outro previamente armazenado, o software memoriza-o e, 
consequentemente, o tradutor só terá que o validar, quando este lhe for apresentado 
pelo programa como hipótese de tradução. Mais uma vez, o recurso ao TRADOS 
permite uma optimização do trabalho de tradução, tanto no que diz respeito ao tempo 
nele dispendido, como à sua consistência, pois termos e segmentos idênticos são, 
invariavelmente, traduzidos da mesma forma. Pode, em síntese, argumentar-se que os 
softwares de apoio à tradução facilitam diversos processos por ela implicados, 
sobretudo  no  tocante  à  rentabilização  do  tempo,  com  consequente  aumento  da 








produtividade do tradutor especializado, e à qualidade do produto final, em particular 




4.6. Etapas do projecto de tradução 
 
Nesta breve secção, consagrada à análise tradutológica, pretende-se resenhar as 
diferentes etapas percorridas na realização deste projecto. 
Confrontados com a necessidade de definição do tema, optámos por um artigo 
que se inscrevesse no domínio científico da Saúde e Ciências da Vida, uma vez que é 
esta a área de especialização do Mestrado em Tradução Especializada, no âmbito do 
qual  se  insere  o  presente  projecto.  Seleccionámos  a  área  das  perturbações  do 
espectro autista,  uma vez que se trata,  em  larga  medida,  de  um  território  ainda 
desconhecido e, sobretudo, em virtude da escassez de informação actualizada 
disponível em língua portuguesa, contrastando flagrantemente com a abundância de 
documentação em inglês vocacionada para públicos distintos. 
Pretendeu-se, com a escolha de dois textos integráveis em géneros distintos, 
mas versando sobre um tópico científico comum, examinar as suas estratégias 
comunicativas específicas e a sua adequação a públicos diferenciados, bem como as 
questões particulares levantadas pela sua transferência para a língua de chegada. Em 
sintonia com a definição proposta por Amparo Albir, entendemos os géneros textuais 
como 
 
[…] agrupaciones textuales que comparten una situación de uso 
determinada, con emisores y receptores particulares, que pertenecen 
a un mismo campo y/o modo, generalmente con una misma función (o 
funciones) y tono textual, y que tienen características textuales 
convencionales, fundamentalmente en cuanto a su superestructura y 
ciertas formas lingüísticas fijas. (Albir, 2007: 497) 
O  primeiro  texto-fonte  seleccionado  ‒   Autism  and  Genes  –  constitui  uma
 
brochura  informativa,  com  óbvios  propósitos  de  divulgação  médico-científica,  cuja 
 
estrutura linguística visa garantir que «the reading difficulty level of their patient 
materials matches the reading skills of the patients. Clinicians can use a variety of 
approaches to reach this goal» (Weiss, 2007:35). 
Tanto a macroestrutura formal, como as propriedades linguísticas do 
documento, revelam a sua adequação ao nível de literacia de um público não 
especializado. 








No que diz respeito ao segundo texto de partida ‒   «Serotonin, pregnancy and 
increased autism prevalence: Is there a link?» ‒  , trata-se de um artigo disponibilizado 
na base de dados da Elsevier, uma plataforma de informação médica de qualidade, 
dirigida a vários profissionais de saúde e a todos aqueles que se encontram em 
processo de formação e/ou especialização: 
 
 
As the world‗s leading provider of science and health information, 
Elsevier  serves more than 30 million scientists,  students  and 
health and information professionals worldwide. Elsevier 
develops online information solutions that help professionals 
achieve better outcomes. 
We publish around 2,000 journals and close to 20,000 books and 
major reference works. 
(http://www.elsevier.com/wps/find/intro.cws_home/ataglance). 
 
O artigo foi publicado na revista especializada em ciências biomédicas Medical 
Hypotheses que, como explicitamente se salienta no seu texto de apresentação, 
pretende constituir um espaço discussão de novas hipóteses de investigação e uma 
plataforma de comunicação de conquistas científicas e de dados experimentais 
recentes vocacionada para um público especializado: 
 
 
Medical Hypotheses is a forum for is in medicine and related biomedical 
sciences. It will publish interesting and important theoretical papers that 
foster the diversity and debate upon which the scientific process thrives. 
(...) Medical Hypotheses was therefore launched, and still exists today, 
to give novel, radical new is and speculations in medicine open-minded 
consideration, opening the field to radical hypotheses which would be 
rejected by most conventional journals. Papers in Medical Hypotheses 
take a standard scientific form in terms of style, structure and 
referencing. The journal therefore constitutes a bridge between 
cutting-edge theory and the mainstream of medical and scientific 
communication, which is must eventually enter if they are to be





Deste modo, compaginando-se com a orientação científica do periódico, o texto 
seleccionado  segue  as  convenções  do  artigo  de  inverstigação  (research  article), 








propondo,  a  partir  de  dados  colhidos  experimentalmente,  uma  nova  abordagem 
terapêutica junto de doentes autistas. 
Uma vez constituído o corpus e coligida informação relevante sobre a natureza 
tipológica dos textos e o público a que se destinam, procedeu-se à planificação da 
etapa tradutiva propriamente dita. Como salienta Amparo Hurtado Albir, 
 
El análisis del proceso traductor encierra una gran complejidad. 
Además de la dificultad intrínseca que comporta el estudio de 
cualquier proceso cognitivo (la denominada caja negra por los 
conductistas)  al  no  ser  directamente  observable,  se  añade  la 
dificultad que genera el análisis de un proceso, como es el traductor, 
que  se  desarrolla  en  diversas  fases  y  en  el  que  intervienen 
numerosos conocimientos y habilidades. (Albir, 2007:311). 
 
Nesta segunda fase, indubitavelmente crucial, procedeu-se a uma análise 
intensiva dos textos seleccionados, que implicou a sua leitura atenta e pormenorizada, 
assim como a dilucidação de questões que, numa primeira abordagem, colocaram 
dúvidas de tradução. Segundo Albir (Albir: 2007: 577), devemos, no decurso da etapa 
de tradução, tomar em consideração a dimensão pragmática, semiótica e 






- intenção: finalidade comunicativa do emissor do texto, 
relacionada com o acto textual; 
- função: a finalidade prioritária do texto que configura o tipo 
textual; 






-  relações intertextuais: referências e alusões a outros textos; 
 
- o género a que pertence e as suas convenções linguísticas e 
textuais; 
- a  atitude  ideológica  subjacente  e  os  seus  mecanismos  de 
transmissão; 













  - campo: variação em função do contexto social ou profissional 
 - idiolecto: variação individual que inclui os rasgos expressivos 
próprios do emissor. 
 
Deste modo, para além da descodificação do texto-fonte na sua literalidade 
(estrutura de superfície), torna-se fundamental, em qualquer actividade de tradução, 
compreendê-lo na sua especificidade pragmática e convenções culturalmente 
determinadas. Na etapa de pré-tradução, torna-se, pois, importante pesquisar 
informação complementar, mas pertinente, sobre o domínio de especialidade do texto 
de partida. 
Neste sentido, uma fonte essencial no decurso da elaboração do presente 
trabalho foi, sem dúvida, o motor de busca Google, visto possibilitar a pesquisa eficaz 
e expedita de vários textos paralelos, cujo modelo formal e compositivo se revelou 
fundamental no processo de transposição interlinguística. Pese embora a flagrante 
disparidade entre a informação fidedigna disponível em português e em inglês, esta 
investigação propedêutica revelou-se fundamental, tanto por permitir a actualização 
dos nossos conhecimentos médico-científicos, relativos à problemática abordada nos 
textos que integram o corpus do presente projecto, como o contacto com as 
convenções textuais que regulam os géneros respectivos. 
As primeiras dificuldades com que nos deparamos numa tarefa de tradução 
são, regra geral, de natureza lexical e terminológica. Uma vez coligidos e consultados 
os textos paralelos, procedemos ao levantamento dos termos ou expressões que 
apresentavam  mais  elevada  densidade  terminológica.  Nesta  fase,  o  recurso  às 
variadas ferramentas disponíveis online revelou-se essencial na resolução de 
problemas de índole terminológica. Os múltiplos dicionários, bases de dados 
terminológicas  e enciclopédias foram  indispensáveis  no  processo  de  pesquisa  do 
termo equivalente em português. Mais uma vez, em face de impasses terminológicos, 
os textos paralelos permitiram a confirmação da ocorrência dos termos, permitindo 
validar a terminologia pela sua atestação em textos da mesma área de especialidade. 
Por outro lado, procurou-se conhecer e transpor as convenções técnico- 
discursivas  que  tipificam  os  géneros  do  discurso  médico-científico  considerados. 
Sabe-se que a linguagem técnica é, por definição, monossémica e denotativa e que a 
sua função prioritária é a veiculação pragmaticamente eficaz de informação. Contudo, 
como ressalva Fabio Said, 
 
Isso não impede, porém, que o tradutor use e abuse de soluções 
criativas para tornar o texto fluente – isto é: fluente para os leitores de 
textos técnicos,   que   são pessoas em   busca de informações 








específicas e objetivas. Acima de tudo, o texto técnico, assim como o 
literário, o jornalístico e o jurídico, precisa ser idiomático e respeitar 
as regras de gramática e estilo do idioma de chegada. (Said, 2008: 
s.p.) 
 
No que diz respeito à brochura médica, foi restituído o estilo transitivo e directo, 
em consonância com a sua intencionalidade divulgativa. Salienta Barry D. Weiss que 
 
Written materials that are easy for patients to read understand are 
beneficial to all patients. Indeed, evidence indicates that all patients – 
not  just  those  with  limited  literacy  skills  –  prefer  easy-to-read 
materials  to  more  complex  or  comprehensive  materials.  (Weiss, 
2007: 39) 
 
A etapa seguinte que, contudo, foi desenvolvida gradualmente no decurso da 
fase  tradutiva,  consistiu na  elaboração  de  um  glossário.  Optou-se  por  dele  fazer 
constar os termos de maior densidade terminológica, procedentes das diferentes áreas 
médico-científicas convocadas pelos textos seleccionados: genética, bioquímica, 




4.7. Recursos de tradução: glossários e motores de busca 
 
Qualquer projecto de tradução especializada requer uma selecção criteriosa dos 
recursos de apoio à actividade do tradutor. No caso vertente, partiu-se, naturalmente, 
de uma leitura intensiva dos dois textos, com vista à detecção de termos/expressões 
de dilucidação problemática. A densidade terminológica, sobretudo do segundo texto 
seleccionado, tornou imperativa a utilização de recursos de apoio, designadamente 
ferramentas electrónicas. 
O vocabulário técnico-científico representou, indubitavelmente, o maior desafio. 
No segundo texto seleccionado, verificou-se, como já se salientou, uma ocorrência 
mais  sistemática  de  terminologia  especializada.  Os  dicionários  online,  como  o 
Merriam-Webster ou o Medterms, foram indispensáveis no esclarecimento 
terminológico e na ilustração do contexto de ocorrência. Nem sempre, contudo, os 
glossários e/ou dicionários à nossa disposição permitiram a validação de uma acepção 
semântica particular de um termo ou permitiam a sua validação, por não comprovarem 
o seu uso generalizado pela comunidade científica. Assim, revelou-se particularmente 
produtiva, neste caso particular, a pesquisa de textos paralelos que preenchessem, 
cumulativamente, os seguintes requisitos: 
1. incidissem sobre o mesmo tema do texto de partida; 








2. pertencessem ao mesmo género do texto de chegada; 
 
3. se encontrassem redigidos originalmente na língua de chegada; 
 
4.  se  possível,  fossem  difundidos  através  do  canal  (página  web,  revista, 
editorial, etc.) em que circulará o texto de chegada. 
 
Neste sentido, o motor de busca Google foi crucial, pois tornou inegavelmente 
mais ágil o processo de pesquisa e selecção de textos paralelos relevantes. Como se 
sabe, este motor de busca faculta, de modo indiscriminado, todo o tipo de informação, 
seja ela relevante e fidedigna para a tarefa de tradução a levar a cabo ou não. Assim, 
recorreu-se às funcionalidades da pesquisa avançada, restringindo os critérios de 
busca  a  documentos  em  formato  PDF  ou  em  língua  portuguesa.  Como  se 
compreende, os textos provenientes de sítios da especialidade, de instituições de 
ensino superior ou de departamentos governamentais garantem, à partida, um maior 
grau de fiabilidade. 
Na ausência desta possibilidade de confronto textual, a tarefa de validação 
terminológica e de verificação da conformidade formal do texto teria sido seguramente 
dificultada. Com efeito, só a confirmação da ocorrência sistemática de um termo em 
textos paralelos pertencentes a um género similar ao do texto-fonte pode garantir o 
seu emprego generalizado junto da comunidade médico-científica ao qual se destina 
e, portanto, funcionar como garante da validade da tradução. 
 
 Texto 1: Autism and Genes 
 
Uma vez que se trata de um documento com finalidade pedagógica e 
divulgativa, a clareza explicativa e a menor densidade terminológica do texto não nos 
suscitaram dificuldades particulares de compreensão. Na formulação do texto de 
chegada, houve, contudo, que preservar justamente essa simplicidade terminológica e 
sintáctica, recorrendo, sempre que necessário, a estratégias de compensação e 
explicitação de sentido que, aliás, já se encontravam previstas no texto-fonte. 
Exemplifiquemos com a tradução da seguinte frase: «The pattern or sequence 
of your genes is like a blueprint that tells your body how to build its different parts». O 
termo blueprint, embora admita uma multiplicidade de equivalentes, designa, neste 
contexto de ocorrência, um padrão, uma vez que alude a um guião previamente 
definido que regula o funcionamento do organismo. Assim, optámos por preservar a 
estrutura simples do enunciado original, propondo a sua tradução como: «O padrão ou 
sequência dos nossos genes funciona como um guião que explica ao nosso corpo 
como construir as suas diferentes partes». Por outro lado, a explicitação de conceitos 
apoia-se ocasionalmente no recurso a metáforas e analogias que estabelecem uma 
comparação  implícita  entre  dois  domínios  de  referência,  com  um  óbvio  intuito 








pedagógico. É esse mecanismo analógico que  permite  aproximar  as  proteínas  aos 
blocos no segmento «Genes contain the information your body uses to make proteins, 
the body‗s building blocks» que foi traduzido por «Os genes contêm a informação que 
o corpo utiliza para fabricar as proteínas, os blocos do corpo». 
No caso do enunciado «Autism is a complex neurobiological disorder of 
development that lasts throughout a person‗s life», foi indispensável proceder a uma 
reordenação sintáctica dos elementos da frase, de modo a observar a especificidade 
da estrutura linguística do português. Assim, traduziu-se disorder por distúrbio, em 
virtude da sua mais elevada frequência de utilização em textos da especialidade, 
seguindo-se-lhe os termos especificadores «neurobiológico complexo do 
desenvolvimento humano ». 
A terminologia especializada presente no texto requereu igualmente alguma 
pesquisa complementar, não tanto com a finalidade de esclarecer o seu significado, 
uma   vez   que,   regra   geral,   os   termos   eram acompanhados   de   explicitação 
metalinguística,  designadamente  no  glossário  apresentado  em  apêndice,  mas  de 
forma a decidir qual a sua tradução adequada no contexto de ocorrência respectivo. 
Foi, por exemplo, o caso do termo hot spots, para o qual não parecia existir qualquer 
tradução em língua portuguesa. Optou-se por pesquisar a ocorrência do termo original 
em textos paralelos em língua portuguesa, de modo a verificar se nos encontrávamos 
perante um empréstimo interlinguístico. A consulta de textos permitiu concluir que, de 
facto, é corrente o emprego do termo original inglês em textos portugueses da 
especialidade. A decisão tradutológica não podia, pois, ser outra senão a de manter o 
empréstimo, já perfeitamente legitimado pelo seu uso em textos especializados. O 
mesmo acontece com o termo homeobox, mantido também inalterado no texto de 
chegada, em função das ocorrências em textos paralelos, abaixo exemplificadas: 










Figura 1- Ocorrência do termo homeobox em textos paralelos 
 
Também neste texto, ocorrem termos e siglas que, embora consagrados em 
língua inglesa, apresentam já equivalentes em português de emprego generalizado 
junto  da  comunidade  médico-científica.  É  o  que  acontece  com  a  expressão 
obsessive-compulsive disorder (a que corresponde a sigla  OCD), traduzida em 
português por transtorno obsessivo-compulsivo (TOC). Para além de se dispor de 
um termo validado em língua portuguesa, encontra-se-lhe associada a sigla 






Figura 2- Ocorrência da expressão transtorno obsessivo-compulsivo em textos paralelos 
 
Outra questão suscitada pelo processo de tradução deste texto prendeu-se 
com a restituição da pronúncia dos termos constantes do glossário final que o 
acompanha.  Uma  vez  que,  como  já  se  acentuou,  a  dimensão  pedagógica  é 












indissociável desta tipologia textual, optou-se pela indicação da pronúncia aproximada 
do termo na língua de chegada, embora sem observância das regras convencionais de 
transcrição fonética, como aliás já acontecia no texto original, até porque o utente 
previsível do texto pode não ser falante nativo de português: 
 



















 Texto  2:  «Serotonin,  pregnancy  and  increased  autism  prevalence:  
Is there a link?» 
 
No  segundo  texto  seleccionado,  a  mais  elevada  densidade  terminológica 
explica que grande parte das dificuldades com que nos confrontámos fosse relativa ao 
grau de especialização do vocabulário utilizado no artigo científico. Procurou-se o 
esclarecimento dos termos desconhecidos, pelo recurso a ferramentas de apoio 
diversificadas, nomeadamente bases de dados médicas, dicionários e glossários 
especializados. Foi, além disso, coligido e assiduamente consultado um elenco 
representativo de textos paralelos, de géneros diversificados, respeitantes a 
distúrbios do espectro do autismo. 
Apresentamos abaixo, a título meramente ilustrativo, a enumeração de alguns 
dos termos/expressões da área médico-científica que suscitaram dúvidas específicas 
de tradução e exigiram, portanto, pesquisa adicional: 
EN PT 
calcitonin-gene related peptide (CGRP) peptídeo relacionado com o gene da 
 
calcitonina (CGRP) 
magnocellular neurosecretory cells células neurossecretoras 









genome-wide screen pesquisas extensas do genoma 
withdrawal syndrome síndrome de abstinência 
 
 
Paralelamente, alguns termos colocaram dificuldades acrescidas de tradução. 
Foi o caso do termo inglês magnocellular neurosecretory cells, relativo às células 
responsáveis  pela  emissão  de  hormonas  para  o  sistema  circulatório.  Segundo 
pudemos apurar através da pesquisa efectuada, o equivalente, em língua portuguesa, 
é células neurossecretoras, elidindo-se, assim, parte do termo original 
(magnocelular) que apenas aparece atestado em sítios brasileiros da especialidade. 




Figura 3- Pesquisa do termo células magnocelulares neurossecretoras 
 
Com o objectivo de validar a nossa suposição original, restringiu-se a pesquisa 
avançada a páginas de Portugal, não se tendo encontrado quaisquer ocorrências, 
assim confirmando células neurossecretoras como expressão equivalente. 














A etapa final de validação consistiu na realização de uma pesquisa da 
expressão «células neurossecretoras» em páginas de Portugal que nos reencaminhou 
para um trabalho elaborado por um docente de Biologia, na Universidade de Évora, 






Figura 5 – Diapositivo elaborado pelo Prof. Eduardo Nuno Barata, da Universidade de 
 
Évora, para a disciplina de Biologia. 








Estas flutuações interlinguísticas não devem ser descuradas, mormente no 
caso de textos da área de especialidade médica, pelo que uma tradução de qualidade 
terá, necessariamente, que tomá-las em consideração. 
Outra expressão que suscitou alguma dificuldade foi o termo genome-wide 
screen, visto a pesquisa realizada não ter permitido encontrar um termo equivalente 
em português. A opção por pesquisa extensa do genoma foi validada por uma 
ocorrência num artigo especializado, vindo a lume na Revista Portuguesa de 
Pneumologia. Note-se, contudo, que o termo português adaptado ocorre, muito 





Figura 6- Validação do termo pesquisa extensa do genoma 
 
Um caso semelhante é o que se verifica com a expressão calcitonin-gene 
related peptide (CGRP), para a qual existe uma expressão literal correspondente em 
português, mas que, não obstante, surge invariavelmente associada, nos textos 
paralelos consultados, à sigla original, optando-se, assim, pela sua manutenção no 
texto de chegada: Peptídeo relacionado com o gene da calcitonina (CGRP). 
No caso de withdrawal syndrome, a pesquisa foi conduzida a partir de 
withdrawal, uma vez que é este o termo que designa o processo que consiste na 
descontinuação do uso de drogas ou fármacos, podendo ser responsável pela 
manifestação mais ou menos exuberante de uma sintomatologia que inclui ansiedade, 
insónias ou tremores. Em português, o termo correspondente é abstinência, 
encontrando-se consagrada, na literatura médica, a expressão de síndrome de 
abstinência. 











Figura 7- Pesquisa da expressão síndrome de abstinência em páginas de Portugal 













5. Apresentação dos campos do glossário 
 
 
A elaboração de um glossário, no âmbito deste projecto, era fundamental e, 
segundo cremos, uma tarefa de utilidade inquestionável. Pretendeu-se, 
prioritariamente, elencar os termos de maior densidade terminológica colhidos em 
ambos os textos,  podendo,  assim,  vir  a coadjuvar  eventuais  projectos futuros  de 
tradução situados na área da genética do autismo. 
Com efeito, só a consulta de glossários especializados rigorosamente 
elaborados permite a familiarização do tradutor com os campos terminológicos a que 
pertencem os textos que habitualmente traduz. Uma vez que o objectivo principal do 
glossário  é  o  esclarecimento  terminológico,  a  informação  facultada  terá  que  ser 
rigorosa e objecto de validação prévia, assim garantindo a sua credibilidade. Por outro 
lado, o glossário concorre para uma maior consistência terminológica, como acentuam 
Vicent Montalt i Ressurreció e María González Davies, em Medical Translation Step by 
Step: Learning by Drafting: «Glossaries are used to ensure that terminology is 
consistent 1) internally with solutions adopted in a particular assignement, and 2) 
externally with the client‗s norms and preferences» (2007: 23). 
O glossário construído a partir deste projecto de tradução é apresentado em 
apêndice e dele constam os campos abaixo indicados: 
 
 
Termo Língua de Partida – Neste campo encontram-se listados todos os termos, em 
língua inglesa, extraídos dos dois documentos seleccionados. Encontram-se 
organizados por ordem alfabética. Por razões de coerência gráfica, optou-se por iniciar 
todos os termos com letra maiúscula. 
 
 
Definição: No segundo campo do glossário, apresentámos todas as definições para 
os  termos registados  no  campo  anterior.  As definições  foram  colhidas  em  textos 
paralelos, dicionários e bases terminológicas em linha. 
 
 
Contexto: Optámos por incluir um campo onde o termo se encontra integrado em 




Sigla: Faculta-se a indicação das siglas e acrónimos relativos aos termos 
seleccionados, sempre que existam. 
















Ocorrência em textos paralelos: Ilustra-se a ocorrência do termo num texto em 
língua portuguesa do mesmo domínio de especialidade do texto de partida, com vista 
à sua validação. 
 
 
Observações: Espaço reservado a comentários adicionais que auxiliem à 
compreensão do termo. 
 
 
As fontes consultadas, com vista ao preenchimento dos campos que integram 
o glossário, são referenciadas no local correspondente. 











A translation is not a monistic composition, but an 
interpenetration and conglomerate of two structures. On the one 
hand there are the semantic content and the formal contour of the 
original, on the other hand the entire system of aesthetic features 
bound up with the language of the translation. (Bassnett,2002:15) 
 
 
A concretização deste projecto representa o ponto culminante de mais uma 
etapa  académica  que  agora  termina.  Tivemos  oportunidade,  no  decurso  deste 
processo de formação pós-graduada, de colocar em prática muitas das competências 
adquiridas ao longo da licenciatura de Tradução Especializada. Nesse sentido, este 
projecto foi essencial para consolidar um saber-fazer metodológico, desenvolvendo e 
aperfeiçoando as técnicas/estratégias de tradução adquiridas, e tomando contacto 
com a multiplicidade de tarefas que incumbem ao tradutor em contexto profissional. 
Por outro lado, o domínio de especialidade por que optámos permitiu-nos, para 
além da indispensável actualização científica, o conhecimento aprofundado de 
tipologias textuais de uso médico-científico, estimulando uma reflexão sobre a sua 
relevância no processo de tradução. Com efeito, o modo como, para além do domínio 
de especialidade do texto, a sua finalidade pragmática condiciona a configuração 
linguística e formal e, por extensão, a sua transposição para uma língua outra 
constituíram temas de reflexão transversais a este trabalho. Como bem salientam 
Basil Hatim e Jeremy Munday, 
 
 
The text-oriented models of the translation process that have emerged 
in recent years have all sought to avoid the pitfalls of categorizing text 
in accordance with situational criteria such as subject matter (e.g. legal 
or scientific texts). Instead, texts are now classified on the basis of a 
‗predominant contextual focus‗ (e.g. expository, argumentative or 
instructional texts). This has enabled theorist and practitioner alike to 
confront  the  difficult  issue  of  text  hybridization.  That  texts  are 
essentially multi-functional is now seen as the norm rather than the 
exception. (Hatim e Munday, 2004: 73) 
 
Este projecto comprovou a natureza híbrida- expositiva e argumentativa - de      
alguns  protótipos  textuais  de  uso  frequente  na  comunicação  médico-científica, 








tornando, assim, inequívoca a sua natureza multifuncional. Também por isso, como já 
suspeitávamos, a tarefa do tradutor ‒   ainda que, muitas vezes,  invisível ‒   é de
 
exigência e complexidade incontestadas. 
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O autismo e os genes 
O Instituto Nacional de Saúde Infantil e Desenvolvimento Humano Eunice Kennedy Shriver 
(NICHD)*, integrado nos Institutos Nacionais de Saúde (NIH), na dependência do 
Departamento de Saúde e Serviços Humanos dos E.U.A, é uma das muitas agências federais 
que desenvolvem investigação sobre o autismo, incluindo as suas possíveis causas.  
Em 1997, o NICHD e o Instituto Nacional da Surdez e outros Distúrbios de Comunicação 
(NIDCD) iniciaram a “Rede sobre a Neurobiologia e a Genética do Autismo: Programas 
Colaborativos de Excelência em Autismo (CDEA).” Os investigadores desta rede pretendem 
compreender que genes podem estar associados ao autismo e o papel que desempenham 
na distúrbio. Trabalhando em parceria com cientistas de todo o mundo, os investigadores da 
CDEA já conseguiram aprender muito sobre o autismo e os genes.  
O que são genes?  
Os genes são segmentos de ADN, o material que contém 
toda a informação necessária para “construir” uma pessoa. 
Os genes são hereditários, o que significa que os pais 
transmitem os genes aos filhos.  
A maior parte do material genético encontra-se no núcleo da célula, uma área de 
armazenamento que mantém todo este material junto num único local. O núcleo armazena 
os materiais genéticos em pacotes chamados cromossomas. A maioria das pessoas tem 46 
cromossomas na maior parte das suas células: 23 da mãe e 23 do pai. Cada cromossoma é 
constituído por genes.  
Os genes contêm a informação que o corpo utiliza para fabricar as proteínas, os blocos de 
construção do corpo. As proteínas formam a estrutura dos nossos órgãos e tecidos; são 
também essenciais para as funções químicas e metabólicas do corpo. Cada proteína 
desempenha uma tarefa específica nos diferentes tipos de células do corpo e a informação 
para produzir pelo menos uma proteína está presente num único gene. 
 O padrão ou sequência dos nossos genes funciona como um guião que explica ao nosso 
corpo como construir as suas diferentes partes. Por exemplo, os nossos genes determinam a 
nossa altura, a cor dos nossos olhos e cabelo, e outras
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características do nosso corpo e mente.  As 
mudanças ou mutações dessa matriz podem 
alterar a forma como o corpo e a mente 
crescem ou se desenvolvem.   
O que é o autismo? 
O autismo é um transtorno neurobiológico do 
desenvolvimento complexo que dura toda a 
vida. É, por vezes, também designado como 
perturbação do desenvolvimento, pois 
normalmente inicia-se antes dos três anos, no 
período de desenvolvimento, e causa atrasos 
ou dificuldades em muitas capacidades que 
surgem a partir da infância e até à idade 
adulta.  
Os principais sinais e sintomas do autismo 1 
dizem respeito à linguagem, ao 
comportamento social e aos comportamentos 
relacionados com objectos e rotinas.  
 Comunicação: tanto verbal (falada) como 
não verbal (não falada, como apontar, 
manter contacto visual ou sorrir) 
 Interacções sociais – tais como partilhar 
emoções, compreender o que os outros 
estão a pensar e sentir (por vezes 
denominada empatia), manter uma 
conversa, assim como a quantidade de 
tempo que se gasta a interagir como os 
outros.  
 Rotinas ou comportamentos repetitivos ‒ 
frequentemente designados 
comportamentos estereotipados, tais 
como repetir palavras ou acções vezes 
sem conta, seguindo obsessivamente 
rotinas ou horários, jogar com brinquedos 
e objectosde forma repetitiva e, por 
vezes, inadequada, ou ter formas muito 
próprias e inflexíveis de organizar as 




As pessoas com autismo podem ter 
dificuldades em falar consigo ou podem não 
querer olhá-lo nos olhos enquanto fala com 
elas. Podem ter que alinhar os seus lápis 
antes de conseguirem prestar atenção ou 
podem ter que dizer a mesma frase 
repetidamente para se acalmarem. Podem 
agitar os braços para dizer que estão felizes 
ou podem auto-agredir-se para dizer que não 
estão. Algumas pessoas com autismo nunca 
aprendem a falar.  
Estes comportamentos não só tornam a vida 
difícil para quem tem autismo, como 
sobrecarregam as famílias dos doentes, os 
prestadores de cuidados de saúde, os seus 
professores e todos os que contactam com 
eles.  
Uma vez que diferentes pessoas com autismo 
podem apresentar características e sintomas 
também muito diferentes, os prestadores de 
cuidados de saúde consideram o autismo 
como um espectro de distúrbios – um grupo 
de distúrbios com um conjunto de 
características semelhantes. Dependendo dos 
seus pontos fortes e fracos, as pessoas com 
distúrbios do espectro autista () podem 
apresentar sintomas ligeiros ou mais graves, 
mas todos têm uma . Este boletim 
informativo utiliza os termos “” e “autismo” 
para se referir à mesma coisa.  
O que causa o autismo?  
Os cientistas não sabem ao certo o que causa 
o autismo.  
Muitas provas apoiam a tese de que os 
factores genéticos – isto é, os genes, a sua 
função e as suas interacções ‒ são uma das 
causas mais importantes associadas às . Mas 
os investigadores não estão à procura de um 
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Provas recentes sugerem que 12 ou mais 
genes de diferentes cromossomas podem 
estar relacionados, em diferentes graus, com 
o autismo. Alguns genes podem implicar que 
uma pessoa apresente um risco maior de 
autismo, denominado susceptibilidade. 
Outros genes podem causar sintomas 
específicos ou determinar a gravidade desses 
sintomas. Os genes com mutações podem 
ainda agravar os sintomas do autismo, dado 
que os genes ou o produto génico não estão a 
funcionar correctamente.  
A investigação também demonstrou que os 
factores ambientais, tais como os vírus, 
podem também ter influência no autismo.  
Enquanto alguns investigadores analisam os 
genes e os factores ambientais, outros 
estudam possíveis factores neurobiológicos, 
infecciosos, metabólicos e imunológicos que 
podem encontrar-se associados ao autismo.   
Dado que a distúrbio é tão complexa, e visto 
não haver duas pessoas com autismo 
exactamente iguais, o autismo é 
provavelmente o resultado de múltiplas 
causas.  
Porquê estudar os genes para 
compreender o autismo? 
Alguma investigação anterior relaciona o 
autismo com os genes. Por exemplo: 
 Estudos de gémeos com autismo – Os 
cientistas estudaram o autismo em 
gémeos idênticos – que são 
geneticamente iguais ‒ e em gémeos 
fraternais – que são geneticamente 
semelhantes, mas não iguais. Quando os 
gémeos idênticos têm autismo, ambos 
têm autismo em mais de 60 por cento dos 
casos, dependendo dos critérios 
utilizados. Quando os gémeos dizigóticos 
têm autismo, a percentagem de ambos 
têm autismo está entre 0 por cento e 6 
por cento dos casos. Se os genes não 
estivessem relacionados com o autismo, a 
taxa de autismo seria a mesma para 
ambos os tipos de gémeos.  
 Estudos familiares do autismo – Os 
estudos das histórias familiares mostram 
que as probabilidades de um irmão ou 
irmã de alguém com autismo também ter 
a distúrbio é de 2 a 8 por cento3, uma 
percentagem que é mais elevada do que a 
verificada na população em geral. Além 
disso, alguns sintomas característicos do 
autismo, tais como os atrasos no 
desenvolvimento da linguagem, ocorrem 
mais frequentemente em pais e irmãos 
adultos de pessoas com autismo do que 
em famílias que não têm membros ou 
familiares com . Uma vez que os membros 
da mesma família têm maior 
probabilidade de partilhar os mesmos 
genes, parece haver algo nestas 
sequências de genes que permite 
relacioná-las com o autismo.  
 Distúrbios diagnosticáveis e autismo – Em 
cerca de 5 por cento5 dos casos de 
autismo, encontra-se também presente 
outra distúrbio monogénica, 
cromossómica ou do desenvolvimento. 
Este tipo de co-ocorrência ajuda os 
investigadores que estão a tentar 
identificar os genes envolvidos no 
autismo. Os distúrbios semelhantes ou as 
distúrbios com sintomas semelhantes 
podem apresentar inícios genéticos 
semelhantes. Nos casos em que é 
frequente uma distúrbio ocorrer em 
simultâneo com outra, uma pode 
representar um factor de risco para a 
outra. Este tipo de informação pode 
fornecer pistas sobre o que, 
efectivamente, se passa no autismo. Por 
exemplo, muitas pessoas com , também 
têm epilepsia, uma distúrbio 
caracterizada por ataques. Se os cientistas 
conseguirem perceber o que acontece na 
epilepsia, poderão também encontrar 
pistas sobre o que acontece no autismo.  
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Com base nestas e noutras conclusões, os 
cientistas, desde há muito, intuíram uma 
ligação provável entre os genes e o autismo. 
Mas, o modo como os sintomas das  afectam 
os membros da mesma família e a grande 
variedade de sintomas das  são para os 
investigadores uma indicação de que não 
estão à procura de um só gene. Por isso, 
mesmo depois de os cientistas descobrirem 
os genes associados com o autismo, o 
trabalho estará apenas no início. Terão ainda 
que esclarecer o papel que os genes 
desempenham na distúrbio.  
Como procuram os 
investigadores os genes 
responsáveis pelo autismo? 
Os cientistas usam geralmente uma 
combinação de métodos para encontrar 
genes candidatos – genes que provavelmente 
se encontrarão envolvidos no autismo. 
Examinar todo o genoma.  
O genoma é todo o material genético que se 
encontra nas células de uma pessoa – o seu 
ADN, os seus genes e os seus cromossomas. 
Habitualmente, os investigadores examinam o 
genoma de uma família ou de um conjunto de 
famílias que têm mais de um membro com , 
para identificar características e diferenças 
comuns. Procuram detectar as denominadas 
ligações entre aqueles a quem foram 
diagnosticadas  e os genes nessas famílias. Ao 
utilizarem as localizações de "marcadores" – 
genes cuja posição no genoma é conhecida ‒, 
os investigadores podem circunscrever a 
localização dos genes implicados nas . Se um 
gene envolvido no autismo se encontrar perto 
de um marcador específico, os cientistas 
podem identificar este gene, maDEAndo-o em 
relação aos marcadores conhecidos.  
Realizar estudos citogenéticos. 
Num estudo citogenético, os investigadores 
coram os cromossomas com um corante e 
estes são depois observados ao microscópio. 
A tinta forma bandas claras e escuras que são 
únicas para cada cromossoma. Os 
investigadores comparam as bandas 
resultantes de duas pessoas com autismo, de 
uma pessoa com autismo e num seu familiar, 
ou de uma pessoa com autismo e numa outra 
não afectada com . Estas comparações podem 
indicar semelhanças e diferenças entre 
regiões nos cromossomas, que os 
investigadores podem depois estudar mais 
aprofundadamente, baseando-se nos 
características dessa região específica. 
Analisar índices de ligação 
Os investigadores usam esta abordagem para 
encontrar hotspots – áreas nos cromossomas 
que podem conter genes implicados no 
autismo. Os hotspots são como locais no 
interior do cromossoma onde os genes 
implicados no autismo podem "residir". Em 
muitos casos, os genes numa mesma área do 
cromossoma encontram-se intimamente 
ligados entre si e esta ligação é difícil de 
quebrar. Se, por acaso, a ligação estiver 
presente em mais pessoas do que seria de 
esperar, esta situação é designada como 
“desequilíbrio de ligação”. O desequilíbrio de 
ligação ajuda os investigadores a limitarem a 
sua pesquisa genética para encontrarem o 
ponto da localização cromossómica onde o 
gene poderá estar.  
Avaliar os genes com base nas suas 
funções conhecidas.  
Em alguns casos, os investigadores já 
conhecem a função normal de um gene ou 
genes específicos.  
Se essa função específica se revelar anormal 
ou incompleta no autismo, os investigadores 
podem analisar os genes que regulam essa 
função numa pessoa com autismo, para 
detectar o que é diferente ou o que falta. Em 
alternativa, podem investigar o tipo de 
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medicação que pode ajudar a corrigir ou a 
controlar essa função, de modo a reduzir os 
sintomas de autismo. Podem, depois, estudar 
as vias metabólicas seguidas por esses 
medicamentos para determinar que passo 
pode ter sido alterado ou encontrar-se 
ausente no autismo. Tendo descoberto a via 
ou a alteração, os investigadores podem 
procurar nos genes que determinam estas 
características mais informação sobre o 
autismo. Esta abordagem é conhecida como 
análise de associação genética.  
O que descobriram os 
investigadores ao estudarem 
os genes e o autismo? 
Os investigadores da rede CDEA e os seus 
colegas de todo o mundo aprenderam muito 
sobre o autismo através dos estudos 
genéticos, mas têm muito ainda para 
aprender. Até à data, entre as suas 
descobertas, contam-se as seguintes.  
Cromossomas onde é provável 
encontrar genes importantes  
Recorrendo a pesquisas extensas do genoma 
(genome wide-screens), os cientistas 
identificaram um conjunto de genes que 
podem estar implicados no autismo. Apesar 
de algumas analises sugerirem que podem 
estar envolvidos 12 genes nas ,  as provas 
mais sólidas apontam para áreas no:   
 Cromossoma 2 – os cientistas sabem,7, 10, 
11, 12, que algumas áreas do cromossoma 2 
são os locais onde residem os genes 
“homeobox” ou HOX, o grupo de genes 
que, desde uma idade precoce, controla o 
crescimento e o desenvolvimento. Temos 
38 genes HOX diferentes localizados nos 
nossos cromossomas e cada um deles 
controla a acção de outros genes na 
construção do nosso corpo e dos seus 
sistemas. A expressão destes genes HOX é 
crucial na construção do tronco cerebral e 
do cerebelo, duas áreas do cérebro cujas 
funções se encontram comprometidas nas 
.  
 Cromossoma 7 – os investigadores 
descobriram6,7, 8,9 uma forte ligação entre 
este cromossoma e o autismo. As suas 
investigações centram-se agora numa 
região chamada AUTS1 que se encontra 
muito provavelmente associada ao 
autismo. A maior parte dos estudos sobre 
genoma concluídos até hoje demonstrou 
que o AUTS1 tem alguma influência no 
autismo. Há provas de que uma região do 
cromossoma 7 está também relacionada 
com perturbações da fala e da linguagem. 
Uma vez que as  afectam estas funções, o 
autismo pode estar relacionado com este 
cromossoma.  
 Cromossoma 13 – Num estudo, 35 por 
cento 7,9  das famílias testadas revelaram 
uma ligação ao cromossoma 13. Os 
investigadores estão agora a tentar chegar 
às mesmas conclusões com outras 
populações de famílias afectadas pelo 
autismo.  
 Cromossoma 15 – As pesquisas extensas 
do genoma (genome wide-screens) e os 
estudos citogenéticos mostram que uma 
parte deste cromossoma pode 
desempenhar um papel no autismo. Os 
erros genéticos neste cromossoma 
causam a síndrome de Angelman e de 
Prader-Willi, ambas partilhando com o 
autismo sintomas comportamentais. Os 
erros citogenéticos no cromossoma 15 
ocorrem9 em até 4 por cento dos 
pacientes com autismo.  
 Cromossoma 16 – Os genes encontrados 
neste cromossoma controlam uma ampla 
variedade de funções que, quando 
alteradas, causam problemas que são 
semelhantes ou estão relacionados com 
os sintomas do autismo. Por exemplo, um 
erro genético neste cromossoma causa 
esclerose tuberosa, uma distúrbio que 
apresenta muitos sintomas em comum 
com o autismo, incluindo convulsões. Por 
isso, algumas regiões neste cromossoma 
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podem ser responsáveis por certos 
aspectos comportamentais que são 
semelhantes nas duas distúrbios.   
 Cromossoma 17 – Um estudo recente 
descobriu provas fortes 13 da ligação a 
este cromossoma num conjunto de mais 
de 500 famílias a cujos membros 
masculinos foi diagnosticado autismo. Os 
genes defectivos ou em falta neste 
cromossoma podem causar problemas, 
tais como a galactosemia, uma distúrbio 
metabólica que, se não tratada, pode 
provocar atraso mental.  
O cromossoma 17 também contém o gene 
para o transportador de serotonina que 
permite às células nervosas armazenar a 
serotonina. A serotonina está relacionada 
com as emoções e ajuda as células 
nervosas a comunicar. Os problemas com 
os transportadores da serotonina podem 
causar transtorno obsessivo-compulsivo 
(TOC) caracterizado por pensamentos 
recorrentes e indesejáveis (obsessões) e/ 
ou comportamentos repetitivos 
(compulsões).  
 O cromossoma X – duas distúrbios que 
apresentam sintomas em comum com o 
autismo – a Síndrome do X frágil e a 
Síndrome de Rett – são normalmente 
causadas por genes do cromossoma X, o 
que sugere que estes genes têm 
igualmente influência nas . As pessoas 
têm geralmente 46 cromossomas na 
maioria das suas células – 23 da mãe e 13 
do pai. Após a fertilização, os dois 
conjuntos ligam-se para formar 23 pares 
de cromossomas. Os cromossomas do par 
23 são designados “cromossomas sexuais” 
X e Y. A sua combinação determina o sexo 
da pessoa – normalmente, os homens têm 
um cromossoma X e um Y e as mulheres 
têm dois cromossomas X. O facto de mais 
homens do que mulheres terem autismo 
5.9 apoia a tese de que a distúrbio está 
associada a genes do cromossoma X. As 
mulheres podem ser capazes de usar o 
outro cromossoma X para funcionarem 
normalmente, enquanto os homens, sem 
essa reserva, apresentam sintomas da 
distúrbio.  
Genes candidatos potenciais  
Ao centrar os seus estudos nos hotspots, os 
investigadores limitaram a sua pesquisa aos 
genes candidatos. Terá que se desenvolver 
investigação adicional para compreender 
quantos genes se encontram implicados e a 
forma como interagem entre si e com o 
ambiente de forma a causar o autismo. Os 
investigadores dispõem de algumas pistas 
promissoras – mais do que aquelas que 
podem ser mencionadas neste boletim 
informativo, mas estas são algumas delas.  
Os investigadores encontraram provas de que 
o autismo pode estar associado ao gene 
HOXA1. O HOXA1, um gene homeobox, 
desempenha um papel decisivo no 
desenvolvimento de estruturas cerebrais 
importantes, dos nervos cranianos, do ouvido, 
e do esqueleto da cabeça e pescoço. Os 
investigadores sabem que o gene HOXA1 se 
encontra activo desde muito cedo – entre o 
20º e 24º dias após a concepção – e que 
qualquer perturbação na função deste gene 
causa problemas no desenvolvimento destas 
estruturas. Estes problemas podem contribuir 
para o aparecimento das características do 
autismo.  
Num estudo10, quase 40 por cento das 
pessoas com autismo apresentavam uma 
mutação específica na sequência do gene 
HOXA1 – quase duas vezes mais do que 
aqueles que apresentavam a mesma 
alteração, mas que não tinham autismo e que 
não tinham parentes com autismo. Além 
disso, 33 por cento daqueles que não tinham 
autismo, mas que eram parentes de alguém 
com a distúrbio, apresentavam também uma 
mutação no seu gene HOXA1. Estes 
resultados significam que o autismo não é 
somente resultado da genética, mas que há 
outros factores que causam a distúrbio. Se os 
investigadores conseguirem demonstrar uma 
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associação entre esta mutação e as , poderão 
ser capazes de detectar a mutação por meio 
de um teste precoce de autismo, o que 
permitirá que intervenções importantes 
sejam iniciadas tão cedo quanto possível.  
Outro estudo11 descobriu que o aumento do 
tamanho da cabeça nos pacientes com  estava 
associada a uma mutação diferente no gene 
HOXA1. Cerca de 20 por cento das pessoas 
com autismo têm uma cabeça de grandes 
dimensões. É uma das características físicas 
mais frequentemente relatadas em pessoas 
com autismo. Presentemente, os 
investigadores querem descobrir se a 
mutação afecta o tamanho da cabeça apenas 
em pessoas com autismo, ou se afecta o 
tamanho da cabeça em geral, 
independentemente de se sofrer ou não de .  
Vários outros genes se têm apresentado 
como candidatos potenciais, incluindo: 
 O gene Reelin (RELN) no cromossoma 7 – 
Este gene desempenha um papel crucial 
no desenvolvimento das conexões entre 
as células do sistema nervoso. Os 
investigadores pensam que a 
conectividade cerebral anormal tem 
influência no autismo, o que torna o 
Reelin num bom candidato. Por outro 
lado, as pessoas com autismo e os seus 
pais e irmãos apresentam níveis baixos de 
certos tipos da proteína Reelin, o que 
pode indiciar que o gene não está a 
funcionar normalmente.  
 O gene HOXD1 – Este gene homeobox é 
essencial para a formação de certas 
estruturas cerebrais. Este gene está 
associado à síndrome de Duane, uma 
distúrbio que causa problemas no 
movimento ocular e que, por vezes, 
ocorre em simultâneo com o autismo. 
Num estudo envolvendo pessoas com 
autismo, perto de 94 por cento dos 
participantes apresentavam mutações nas 
mesmas regiões do HOXD1, o que pode 
indicar que a região contribui para as .   
 Genes do metabolismo do ácido gama-
aminobutírico (GABA) – os compostos do 
GABA são neurotransmissores, o que 
significa que ajudam algumas partes do 
sistema nervoso a comunicarem entre si. 
Os genes receptores do GABA estão 
associados ao desenvolvimento precoce 
de algumas partes do sistema nervoso e 
auxiliam a comunicação entre estas partes 
ao longo da vida. Um problema com o 
metabolismo do GABA pode provocar 
alguns dos sintomas das . Por exemplo, a 
epilepsia pode resultar, em parte, de 
baixos níveis de GABA. A pesquisa em 
curso centra-se em genes que provocam 
nos ratos sintomas semelhantes aos do 
autismo, sempre que a sua estrutura ou 
função é inadequada. 
 
 Gene transportador de serotonina no 
cromossoma 17 – o transportador de 
serotonina permite às células nervosas 
recolher serotonina para que possam 
comunicar. A serotonina é um 
neurotransmissor com influência na 
depressão, no alcoolismo/problemas com 
a bebida, TOC, e outras distúrbios. A 
investigação mostra que as pessoas com 
autismo têm níveis de serotonina acima 
do normal – oscilando entre 25 a 50 por 
cento mais elevados do que em pessoas 
sem autismo. Um alto nível de serotonina 
pode ter origem em problemas com o 
transportador da serotonina causados por 
erros no gene.    
 
Substâncias químicas corporais que 
podem ter influência no autismo 
O corpo produz muitas substânicas químicas 
que o ajudam a funcionar correctamente. 
Quando estas substâncias químicas não 
existem ou são inadequados, é possível que o 
organismo tenha dificuldades em funcionar 
correctamente, o que pode resultar em 
sintomas de autismo ou de outras distúrbios.  
Os investigadores estão actualmente a tentar 
desvendar o modo como as substâncias 
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químicas corporais podem estar associados ao 
autismo, para que possam descobrir como os 
genes responsáveis pela produção destas 
substâncias químicas podem também ter 
influência. Os investigadores estão também a 
averiguar se os medicamentos podem regular 
ou controlar estes químicos, de modo a 
mante-los em níveis químicos normais. 
Normalizar os químicos numa pessoa que 
sofra de  pode reduzir os sintomas.  
Como mencionado anteriormente, o GABA 
pode ter influência no autismo e não há 
dúvida de que a tem no caso da epilepsia. Os 
níveis dos diferentes tipos de compostos do 
GABA são anormalmente baixos nas pessoas 
com autismo. Os investigadores acreditam 
que estes níveis baixos podem contribuir para 
o autismo. Nos estudos com ratos, a 
perturbação do metabolismo do GABA causa 
convulsões, reacções extremas ao toque e ao 
som e acções estereotipadas – sintomas 
comuns também no autismo. A investigação 
centra-se agora em saber até que ponto os 
medicamentos usados para tratar estes 
problemas podem também reduzir alguns dos 
sintomas do autismo.   
Muitas pessoas com autismo apresentam 
também um desequilíbrio de outro químico 
cerebral mencionado anteriormente – a 
serotonina. Os níveis elevados de serotonina 
ajudam a explicar as dificuldades que as 
pessoas com autismo sentem na expressão de 
emoções e em lidar com informação 
sensorial, como sons, toque, e cheiros.  
Os investigadores preocupam-se agora em 
determinar se os medicamentos usados para 
regular os níveis de serotonina podem 
melhorar o comportamento das pessoas com 
autismo. Examinam também os genes que 
produzem e regulam a serotonina e os seus 
componentes metabólicos, tentando 
descobrir alterações ou padrões.   
O que reserva o futuro para 
os estudos dos genes e do 
autismo? 
Os investigadores da rede CDEA e os seus 
colegas que estudam os mecanismos 
genéticos do autismo esperam que estes 
estudos revelem a principal causa ou causas 
do autismo. Os médicos poderiam depois 
desenvolver um teste para identificar o gene 
ou genes, permitindo a detecção precoce do 
autismo e o início da intervenção no período 
em que a sua eficácia é maior. Em alternativa, 
os investigadores podem desenvolver 
medicamentos que modifiquem ou regulem o 
gene ou genes para ajudar a normalizar os 
químicos e as funções corporais.  
Os investigadores partilham a sua informação 
e os seus métodos, na tentativa de que outros 
investigadores possam corroborar as suas 
conclusões. O facto de muitos investigadores 
chegarem aos mesmos resultados “confirma” 
a descoberta. Uma vez confirmada, a 
descoberta transforma-se num trampolim 
para outras descobertas. Até à data, no 
entanto, nem todos os estudos genéticos 
obtiveram o mesmo resultado. Por isso, é 
importante desenvolver trabalho adicional.  
Os cientistas olham também para além dos 
genes para encontrar factores que possam ter 
influência no autismo, incluindo causas 
ambientais. As características ambientais 
podem afectar a forma como os genes 
funcionam, o que pode contribuir para os 
sintomas das . Ao compreenderem melhor as 
causas genéticas e ambientais do autismo, os 
cientistas podem entender melhor como 
tratá-lo e talvez até como preveni-lo. Os 
médicos e os cientistas continuam a estudar 
os genes, o ambiente, e as interacções 
genético-ambientais até decifrarem os 
mistérios do autismo.  
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A palavra… Pronuncia-se…. E significa… 
Citogenético  
sitójenético 
Estudo dos cromossomas utilizando um método específico que 
consiste em pintar um cromossoma e examiná-lo depois ao 
microscópio. 
Crise convulsiva kriz cõvulssiva Um ataque repentino, geralmente acompanhado de convulsões, 
como acontece na epilepsia. Os ataques não implicam 
necessariamente movimento ou agitação, mas podem fazer com 
que alguém pareça estático ou paralisado. 
Cromossoma  
krómóssôma 
Um dos ―pacotes‖ de genes e outro ADN presentes no núcleo da 
célula. Os seres humanos têm 23 pares de cromossomas, 
totalizando 46. Cada progenitor contribui com um cromossoma 
para cada par e, por isso, as crianças recebem metade dos seus 





dezikilibrio de ligassão 
Uma associação de genes e/ou marcadores que se encontram 
num cromossoma perto uns dos outros em maior número do que 
seria previsível. Os genes ligados e os marcadores são geralmente 




Uma disfunção cerebral em que os aglomerados de células 
nervosas ou neurónios emitem, por vezes, sinais anormais. Na 
epilepsia, verifica-se uma perturbação do padrão normal da 
actividade neuronal, causando sensações, emoções e 
comportamentos estranhos ou, por vezes, convulsões, espasmos 





Uma distúrbio genética rara multissistémica que provoca o 
crescimento de tumores não-cancerosos no cérebro e em outros 
órgãos vitais, como os rins, o coração, os olhos, os pulmões e a 
pele. Normalmente, afecta o sistema nervoso central e resulta 
numa combinação de sintomas, incluindo convulsões, atraso no 
desenvolvimento, problemas comportamentais, anomalias de pele 




Uma acção que é repetida sem alterações. 
Galactosemia  
galáktócemía 
Uma distúrbio rara, na qual o organismo não consegue processar 
o açúcar galactose, um derivado do metabolismo do leite. A 
acumulação de galactose ―envenena‖ o corpo, danificando o 






Gémeos resultantes da fertilização de dois óvulos separados. Os 
gémeos dizigóticos partilham cerca de 50 por cento dos genes, 





Gémeos formados da divisão do mesmo ovo fertilizado, 
partilhando assim 100 por cento do seu material genético. 
Gene jene 
 
Segmentos do ADN. Contêm informação para produzir uma 
proteína específica. 
 
Gene candidato jene kãdidato 
 
Um gene localizado numa região do cromossoma que se suspeita 
poder estar envolvido numa distúrbio e cujo produto proteico 
indicia ser esse o gene em causa. 
 
Genes homeobox  
jenes oumiôbóx 
Os genes encontrados na maioria dos animais que controlam 
como e onde se desenvolvem as partes do corpo. De 
funcionamento precoce, actuam como um realizador de cinema, 
dizendo aos outros genes quando devem agir e parar na 
construção do corpo. 
genoma  
jenôma 
Todo o ADN contido num organismo ou numa célula; inclui tanto o 
ADN e os cromossomas no interior do núcleo, como o ADN no seu 
exterior. 
Hereditário erditário Um gene ou traço transmitido de pais para filhos. 






Áreas nos cromossomas em que as mutações, a actividade ou a 




Uma mudança estrutural permanente no ADN. Na maioria dos 
casos, as mudanças do ADN não têm nenhum efeito ou provocam 
danos, mas algumas mutações aumentam a capacidade 
sobrevivência de um organismo. 
Neurotransmissor  
neurótrãsmissôr 




A estrutura celular central que alberga cromossomas. 
Proteína  
próteína 
Uma molécula grande constituída por uma ou mais cadeias de 
aminoácidos. As proteínas são responsáveis por uma 
multiplicidade de actividades na célula e no organismo. 
Replicar  
replikar 
Descreve uma situação em que muitos estudos que recorrem aos 
mesmos métodos e percorrem as mesmas etapas obtêm o mesmo 




Um neurotransmissor que se encontra especialmente no cérebro, 







sĩdrum de aindjelmen 
Distúrbio genética provocada pelo funcionamento anormal do gene 
UBE3A, localizado numa pequena região do cromossoma 15. Os 
seus sintomas incluem: atraso no desenvolvimento, ausência de 
fala ou uso mínimo de palavras, perturbações do movimento ou do 
equilíbrio, frequentemente com marcha atáxica e/ou tremuras dos 
braços; e qualquer combinação envolvendo riso/sorriso frequente, 
comportamento aparentemente feliz, personalidade facilmente 
excitável, incluindo muitas vezes o balançar das mãos, 




sĩdrum de dueine 
Distúrbio hereditária caracterizada pela incapacidade de um ou 
ambos os olhos se virarem para o exterior, para além da linha 
média do olho. Em alguns casos, existe também um défice na 







sĩdrume de preider-uili 
 
 
Uma distúrbio hereditária invulgar caracterizada por atraso mental, 
diminuição do tónus muscular, baixa estatura, instabilidade 
emocional e um apetite insaciável que pode conduzir a obesidade 
mórbida. É provocada por uma parte em falta do cromossoma 15 
herdado do pai. 
Sindrome de Rett  
 
sĩdrume de rrett 
Tem maioritariamente origem em mutações no gene MECP2 do 
cromossoma X e ocorre quase exclusivamente em raparigas. Após 
um desenvolvimento aparentemente normal, as raparigas 
afectadas apresentam problemas de linguagem, aprendizagem, 
coordenação e outras funções cerebrais. 




sĩdrum do xis frájil 
A forma mais comum de atraso mental hereditário. 
A distúrbio é causada por uma mutação num único gene, o gene 
FMR1 no cromossoma X, podendo ser transmitida de geração em 
geração. Os sintomas ocorrem porque o gene mutado não 
consegue produzir uma proteína necessária às células em 
quantidade suficiente, especialmente às células do cérebro, de 
modo que se possam desenvolver e funcionar normalmente. 
Susceptibilidade  
suscetibilidade 
O estado de se encontrar predisposto para ou sensível a, ou a 
ausência de capacidade para resistir às manifestações de algo (tal 
com um patogéneo, distúrbios familiares ou um medicamento); 
uma pessoa que é susceptível tem maior probabilidade de 







Um transtorno caracterizado por pensamentos recorrentes e 
indesejáveis (obsessões) e/ou comportamentos repetitivos ou uma 
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8.3. Anexo III – Texto de Partida – «Serotonin, pregnancy and increased autism 
prevalence: Is there a link»? 



































8.4. Anexo IV – Texto de Chegada – «Serotonina, gravidez e prevalência elevada do 
autismo: existe alguma relação?» 








Serotonina, gravidez e prevalência elevada do autismo: existe alguma 
relação? 
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A prevalência do autismo, uma distúrbio do desenvolvimento neurológico que resulta de causas genéticas e , 
aumentou drasticamente na última década. Entre os potenciais factores ambientais, a hiperserotonemia durante a 
gravidez e o seu efeito no desenvolvimento cerebral podem ter influência neste aumento de prevalência. Na 
experiência  com roedores,  desenvolvida  por  Whitaker-Azmitia  e  colegas,  a  hiperserotonemia  no  decurso do 
desenvolvimento fetal resulta numa disfunção do eixo hipotálamo-pituitária-adrenal que afecta a amígdala, assim 
como a regulação da hormona pro-social ocitocina. 
A disfunção da amígdala e os níveis anormais da ocitocina podem explicar muitas características clínicas das DEA. 
Os  inibidores  selectivos  da  recaptação  da  serotonina (ISRS)  são  a  classe  de  fármacos  antidepressivos  mais 
utilizada,  não  sendo  contra-indicados  durante  a  gravidez.  Neste  artigo,  apresenta-se  a  hipótese  de  que  a 
serotonemia elevada durante a gravidez, nomeadamente devida à ingestão de ISRS, pode ser uma das causas da 
crescente prevalência do autismo. Se esta hipótese vier a ser confirmada, poderá não só ajudar a esclarecer uma 






As perturbações do espectro do autismo (DEA) são 
distúrbios do desenvolvimento neurológico
 comportamentalmente definidas, chegando a afectar 1 
criança em 150 [1], de acordo com dados de prevenção, ou 
mesmo 1 em 91, segundo o último relatório do Inquérito 
Nacional de Saúde Infantil [2]. Os seus traços característicos 
incluem dificuldades ligeiras a graves de comunicação e de 
interacção social recíproca, assim como comportamentos 
repetitivos e esterotipados. 
Os relatos da incidência do autismo aumentaram 
drasticamente no decurso da última década,  o que pode, em 
parte, dever-se a uma cada vez maior sensibilização para as 
DEA, contribuindo para que mais casos sejam diagnosticados, 
mas também a factores ambientais. [3,4]. Ainda não se 
conhece muito sobre os possíveis efeitos de certos 
medicamentos,   alimentos   ou   condições   ambientais   na 
evolução das DEA. 
 
O modelo de autismo DHS 
 
Existem provas de que os genes otr (código para ocitocina, 
OT) e avpr (código para vasopressina) podem apresentar 
anomalias em indivíduos com DEA (para uma revisão, ver 
[5]). Contudo, níveis baixos de OT podem também ser 
consequência de níveis anormais de serotonina (5TH) durante o 
desenvolvimento cerebral.. 
O modelo do autismo da hiperserotonemia do 
desenvolvimento do autismo (DHS) foi primeiramente 
sugerido por Patricia Whitaker-Azmitia (ver reviewed em [6]), 
que baseou a sua teoria na observação dos altos níveis de 
 
 
serotonina presentes no sangue de um terço das crianças com 
DEA. 
A hiperserotonemia constitui, com efeito, a mudança 
neuroquímica mais frequente no autismo [7-11]. A 
hiperserotonemia encontra-se também em familiares de 
primeiro grau [12] e tem sido associada a um maior risco de 
recorrência familiar de autismo. [13-15]. 
É importante ter em mente que, no cérebro adulto, os níveis 
de serotonina no sangue não são um indicador da serotonina 
cerebral, porque (1) a serotonina não passa através da barreira 
hematoencefálica (BHE) (2) a didroxilase da enzima sintética 
triptófano  é  diferente  no  cérebro  e  na  periferia  [16].  No 
entanto, a BHE imatura permite a passagem do 5 HT e, nas 
crianças, torna-se impermeável à serotonina logo aos 2 anos 
de idade. 
O modelo DHS defende que, nos estádios iniciais de 
desenvolvimento, quando a BHE ainda não se encontra 
completamente formada, podem entrar níveis elevados de 
serotonina do sangue materno no cérebro do feto em gestação 
e provocar a   perda dos receptores 5HT através de feedback 
negativo. (fig.1). 
A hiperserotonemia de desenvolvimento foi replicada no rato 
desde o dia 12 da   gestação   até ao dia 20 pós-parto [6]. 
Registaram-se algumas  mudanças: (1)  no  desenvolvimento 
colunar do córtex (também presente nos indivíduos com DEA 
[17]), (2) nos receptores 5HT e (3) no comportamento dos 
ratos, que exibiram traços semelhantes aos do autismo. Além 
disso, foram encontradas alterações (4) na amígdala, com um 
aumento do CGRP (também presente nas DEA [18],) e [5] no 
núcleo   paraventricular   do   hipotálamo   (NPV),   com   a 





consequente diminuição dos níveis de OT (também presente 
nas  [19,20]). Tanto as alterações na amígdala, como no NPV 
podem resultar da perda da inervação do receptor 5HT. 
Recentemente,  surgiram  mais  provas  que   confirmam  o 
modelo DHS, mostrando que as focas, à semelhança do que 
acontece com as crianças com , apresentam maior tendência 
para convulsões, são menos sociáveis, e revelam uma menor 
interacção social com base no olfacto [21]. 
No cérebro humano, os neurónios serotoninérgicos aparecem 
às cinco semanas de gestação. [22]. As  fibras de 
serotoninérgicas crescem continuamente no período pré-natal 
e os níveis de serotonina  cerebral  aumentam,  até  se  atingir  
um  ponto máximo por volta dos dois anos de idade, a partir 
do qual começam a diminuir, até serem atingidos os níveis de 
adulto que representam 50% dos valores máximos (reviewed 
em [6]). 
A serotonina exerce uma feedback negativo no 
desenvolvimento  dos  neurónios  da  serotonina,  mediados 
pelos  receptores 5HT1A  [23].  Os  terminais  de  serotonina 
fazem a inervação tanto do núcleo central da amígdala, como 
do núcleo paraventricular do hipotálamo, e a libertação do 
CGRP e da OT é mediada pelos receptores  5HT1A e 5HT2 
[24]. 
 
Aumento da serotonina durante a gravidez 
 
Nos seres humanos, os níveis elevados de serotonina durante 
a gravidez podem ter etiologias distintas, incluindo um 
aumento da libertação interna, um aumento da ingestão e uma 
diminuição do metabolismo. Como se mencionou antes, sabe- 
se que a hiperserotonemia entre parentes de primeiro grau 
aumenta o risco de autismo [13-15]. 
Demonstrou-se que  as  drogas  que  libertam 5HT,  como  a 
cocaína, aumentam drasticamente a prevalência do autismo, 
com 11,4% das crianças expostas in utero a serem afectadas 
[25].  Contudo,  à  luz  do  aumento  recente  da  prevalência, 
poder-se-á pensar numa outra substância recentemente 
introduzida que possa ter alguma influência? 
 
Os ISRS e o autismo –  existe uma relação? 
 
O Prozac foi introduzido nos EUA em 1987. Os ISRS são os 
terceiros antidepressivos mais receitados [26], com mais de 
22,2 milhões de prescrições passadas nos EUA, em 2007.  Os 
ISRS não estão contra-indicados durante a gravidez e mais 
de 2,3% das mães referem ter tomado ISRS desde um mês 
antes da gravidez até 3 meses após a concepção [27-29]. 
Vários estudos analisaram os efeitos teratogénicos dos ISRS [ 
30,31] e alguns concluíram estarem associados a um ligeiro 
aumento  do  risco  de  anomalias  cardíacas.  Estes  estudos 
examinaram os efeitos potenciais da exposição aos ISRS in 
utero, em caso de malformação fetal, e o efeito da síndrome 
de abstinência após o nascimento. Contudo, não investigaram 
os efeitos da exposição aos ISRS a longo prazo na cognição e, 
tanto quanto sabemos, nenhum estudo explorou até agora a 
existência de uma correlação entre a ingestão de ISRS e a 
prevalência   do   autismo.   Os   ISRS   continuam  a   ser   o 
tratamento de eleição para a depressão durante a gravidez. 
Borue et al. [32] reviram recentemente os efeitos possíveis 
dos ISRS no  desenvolvimento cognitivo  dos  roedores e 
demonstraram que a sua admnistração durante uma janela de 
desenvolvimento fundamental provoca alterações nos 
circuitos   cerebrais   e   comportamentos   desajustados   que 
 
 
persistem até à fase adulta, incluindo ansiedade elevada, 
agressividade e depressão. 
 
Os dados epidemiológicos podem ajudar a  esclarecer uma 
suposta relação entre os ISRS e o autismo. Em 2007, o Utah 
foi o estado com a taxa mais elevada de depressão nos EUA 
[33] e é o que ocupa o primeiro lugar na prescrição de 
medicamentos para a depressão. Em 2009, um estudo 
publicado   pelo   Centro   Americano   para   o   Controlo   e 
Prevenção da Distúrbio revelou que o Utah tem, de entre os 
14 estados analisados, a terceira taxa mais alta, com índices 
de prevalência 12% mais elevados do que as médias 
nacionais, tendo aumentado vinte vezes num período de 20 
anos. Ainda que  nenhuma  causalidade  possa  estabelecer-se  
com  base nestas observações epidemiológicas,
 e embora não disponhamos 
de informação específica sobre a prevalência da ingestão de 
ISRS por mulheres grávidas no Utah, a coincidência de, no  
mesmo estado, se verificar a  ingestão mais elevada de 
ISRS e de ele figurar entre os dez com taxas mais elevadas 
de autismo, recomendam que, em função do que se 
aprendeu com o modelo experimental com roedores, se 
desenvolva investigação adicional. 
Pode suspeitar-se de outros factores, incluindo o alto teor de 
triptófano ingerido por via alimentar. O triptófano está 
presente nos suplementos alimentares, mas também em 
diferentes alimentos, como a soja, o peru e o chocolate. 
. 
Provas que apoiam o modelo do autismo DHS 
 
Em consonância com o modelo DHS, têm sido descritos 
baixos níveis/baixa actividade da serotonina nos cérebros com 
DEA. Estudos de PET revelaram diminuição da actividade da 
serotonina radiomarcada no córtex frontal e no tálamo [34] e 
diminuição da síntese de serotonina [35] em crianças com 
autismo e um estudo SPETC recente mostrou uma diminuição 
da capacidade  de  ligação  da  serotonina  em  várias  áreas 
cerebrais em índividuos com síndrome de Asperger, incluindo 
o córtex temporal superior [36]. 
Além disso, sabe-se que os medicamentos que aumentam a 
disponibilidade de serotonina no cérebro podem ser um 
auxiliar terapêutico nas DEA [37] e que a diminuição de 
triptófano agrava a sintomatologia autista [38]. Recentemente, 
demonstrou-se   também   que   a   diminuição   de   tiptófano 
interfere com o processamento das emoções em indivíduos 
saudáveis de um grupo de controlo [39]. 
De notar que tanto a exposição à talidomida, como ao ácido 
valpróico, frequentemente usados em testes experimentais de 
autismo com animais, produzem hiperserotonemia [40] e 
alteram os neurónios serotoninérgicos [41]. 
 
Efeitos da hiperserotonina na ocitocina 
A ocitocina (OT) é um nanopeptídeo produzido nas células 
neurosecretoras   no núcleo   supraóptico   e   no   núcleo 
paraventricular (NPV) do  hipotálamo. É  libertada para o 
sangue a partir do lobo posterior da hipófise, assim como 
directamente da pericaria, dos dendritos ou axónios colaterais 
dos  neurónios  magnocelulares. As  fibras  de  OT  têm 
terminações numa multiplicidade de áreas cerebrais, incluindo 
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A OT está relacionada com muitas aspectos do 
comportamento   social dos  mamíferos, incluindo   o 
reconhecimento social e ansiedade [43]. Os ratos knock-out 
OT apresentam um reduzido reconhecimento social e a 
administração central de OT na amígdala restaura a cognição 
 





anomalias na amígdala de indivíduos autistas, apesar de estes 
resultados não permitirem nenhuma conclusão no que diz 
 
respeito a um aumento ou diminuição do volume da amígdala 






































Fig. 1. Modelo de desenvolvimento de hiperserotonemia do autismo [6]; Imagem A: durante a gestação, a barreira hematoencefálica é ainda 
permeável ao 5HT. O aumento de 5HT no sangue materno pode ser causado por vários factores: cocaína [25]; nível elevado de HT constitutivo [12]; 
ingestão de 5HT por via alimentar; ingestão de ISRS [32]. O aumento de 5HT no plasma materno resulta num aumento de 5HT no cérebro do feto. 
Imagem B: O aumento de 5HT no cérebro do feto provoca uma perda de terminais 5HT por acção de um mecanismo de feedback negativo. Imagem 
C: Como consequência, no cérebro desenvolvido, pode observar-se arquitectura anormal da coluna cortical, decréscimo da produção de ocitocina 
pelo hipotálamo e aumento da produção do peptídeo relacionado com o gene da calcitonina (CGRP) na amígdala. 
 
 
social [44] . Os roedores com OT anormal foram propostos 
como potenciais modelos animais para o autismo [45-47]. 
No modelo DHS, a  perda das células que contêm OT  no 
hipotálamo, assim com a perda de projecções de OT para a 
amígdala, encontram-se associadas a um comportamento 
social anormal [6]. 
Nos seres humanos, a OT regula as interacções sociais, a 
cognição social, o comportamento social e o medo. [5,48-51]. 
Em particular, em sujeitos do grupo de controlo saudáveis, a 
OT aumenta o olhar dirigido para a região ocular do rosto 
[52] e atenua a resposta da amígdala às emoções faciais 
independentemente da sua valência [53]. 
A administração intranasal de OT melhora, em particular, a 
memória de reconhecimento facial, mas não os estímulos não- 
sociais em seres humanos saudáveis [54]. Estudos realizados 
em crianças com DEA demonstraram uma diminuição da OT 
plasmática [19,20]. 
 
Efeitos da hiperserotonina na amígdala 
A amígdala desempenha um papel importante na percepção 
da emoção e vários estudos de neuropatologia, de lesões e de 
neuroimagem comprovaram que desempenha um papel nos 
défices de cognição social no autismo. A alteração das 
conexões entre a amígdala e outras componentes da rede de 
processamento emocional podem conduzir a  uma  resposta 
emocional aberrante. Vários estudos anatómicos encontraram 
Por outro lado, um conjunto de estudos funcionais descreveu 
uma activação anómala da amígdala (e.g. [62,63] e alguns 
sugeriram que a amígdala poderá desempenhar um papel 
crucial no autismo [64]. 
As projecções do peptídeo relacionado com o gene da 
calcitonina (CGRP) para a amígdala estão relacionadas com a 
resposta condicionada a estímulos acústicos e 
somatosensoriais e  têm  influência  no  condicionamento do 
medo [65] e um aumento no CGRP aumenta a resposta ao 
medo ( Fig.1). 
 
Significado 
O aumento drástico da prevalência do autismo pode não ser 
exclusivamente devido a  uma maior sensibilização e a uma 
definição mais lata, mas também a alguns factores ambientais. 
Entre estes factores, um nível elevado de serotonina durante a 
gravidez pode ter uma influência adversa no desenvolvimento 
cerebral.  O aumento da serotonina pode ser provocado pela 
ingestão de medicamentos que elevem os seus níveis e pelo 
consumo de alimentos ricos em serotonina. Se as hipóteses 
vierem a ser confirmadas, os dados terão consequências não 
só para o nosso entendimento da patofisiologia do autismo, 
mas também para o desenvolvimento de acções preventivas 
destinadas a limitar a ingestão de serotonina durante a 
gravidez. Além disso, se estudos suplementares vierem a 
demonstrar de modo consistente uma produção disfuncional 
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de  ocitocina no  cérebro de indíviduos com DEA,  poderão 
abrir caminho a novas abordagens terapêuticas baseadas na 
administração da ocitocina. 
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 Amygdala
The one of the four basal ganglia in each cerebral
hemisphere that is part of the limbic system and consists
of an almond-shaped mass of gray matter in the anterior
extremity of the temporal lobe —called also amygdaloid
nucleus.                 
The amygdala and hippocampal complex, two medial
temporal lobe structures, are linked to two independent
memory systems, each with unique characteristic functions. In
emotional situations, these two systems interact in subtle but
important ways. Specifically, the amygdala can modulate both
the encoding and the storage of hippocampal-dependent
memories. 
Amígdala 
Actualmente, extensa investigação realizada nesta área tem posto a descoberto
diversas regiões cerebrais como potencialmente envolvidas na génese do autismo,









 An important genetic syndrome characterized by 
severe motor and intellectual 
retardation, microcephaly (abnormally small head), ataxia, 
frequent jerky limb movements and flapping of the arms 
and hands, hypotonia (floppiness), hyperactivity, seizures, 
absence of speech, frequent smiling and outbursts of 
laughter, and an unusual facies (facial appearance) 
characterized by macrostomia (large mouth), a large jaw 
and open-mouthed expression, and a great propensity for 
protruding the tongue (tongue thrusting).
The younger the AS child, the more florid the EEG
abnormalities are, with at least two of the above-mentioned
EEG patterns [4,6,9]. The EEG abnormalities gradually change
from (1) high voltage, slow burst activity (1 –3 Hz), mixed with
4– 6 Hz activity of high amplitude in the very young children
(more evident in children under the age of 4 years) to (2) 4– 6
Hz activity over the posterior regions, mixed with spikes and
spike–wave activity in children up to puberty, to (3) a
background rhythm which is too slow for age, sometimes
mixed with focal or multifocal spikes, in the adult patients.
AS Síndrome de Angelman 
As síndromes de Angelman (AS) e Prader-Willi (PWS) constituem um modelo único
para o estudo da impressão genómica 3,4,5 . As características fenotípicas da PWS
incluem hipotonia infantil ligeira, atraso mental, hiperfagia com subsequente
obesidade, hipogonadismo, estatura baixa, algum dismorfismo facial e, por vezes,
alteração do comportamento. 
Fonte: http://www.medterms.com/script/main/art.asp?articlekey http://www.sheldonhickey.com/PDF/Laan%20and%20Vein.pd www.spedm.org/Helpers/DownloadFile.asp?strPath=/DirEscrita/
Antidepressant
Anything, and especially a drug, used to prevent or treat
depression.
Depression is a devastating illness that affects 17% of the
population at some point in life, resulting in major social and
economic consequences (Kessler et al., 1994). Significant
progress has been made in our ability to treat depression, but
not all depressed patients respond to available
antidepressants, and the therapeutic response requires several
weeks or months of treatment (Duman et al., 2000; Wong and
Licinio, 2001). 
Antidepressivos 
O consumo de antidepressivos em Portugal teve um aumento de 110%, nos últimos
dez anos, segundo relatório do INFARMED. Actualmente é a forma preponderante no
tratamento da depressão muito por desconhecimento dos seus efeitos e de
alternativas a este tratamento,sendo que a maioria dos diagnósticos são feitos por
médicos que não tem formação ao nível da psicologia e da psiquiatria e defendem
que apenas os medicamentos tratam a depressão.Existem vários tipos de
antidepressivos sendo os mais receitados os (ISRS) Inibidores Selectivos de







An autistic disorder most notable for the often great
discrepancy between the intellectual and social abilities of
those who have it.
Her codification of the condition, which she called Asperger’s
syndrome (AS), blurred somewhat the differences between
Kanner’s and Asperger’s descriptions, as she included a small
number of girls and mildly mentally retarded children, as well
as some children who had presented with some language
delays in their first years of life.
A.S. Sindrome de Asperger 
A Síndrome de Asperger é uma perturbação neurocomportamental definida como 
uma disfunção do desenvolvimento que se manifesta sobretudo na interacção social, 
na comunicação e no comportamento.
S.A.










A spectrum of neuropsychiatric disorders characterized by
deficits in social interaction and communication, and
unusual and repetitive behavior. Some, but not all, people
with autism are non-verbal.
Autism, autistic spectrum, and pervasive developmental
disorders encompass a wide continuum of associated cognitive 
and neurobehavioral disorders, including the core-defining
features of impaired socialization, impaired verbal and
nonverbal communication, and restricted and repetitive
patterns of behavior.
Autismo
A aparição do autismo em tenra idade (de três meses a dois anos) é normalmente
constatada quando se verifica que o bebé não reconhece, nem sorri para a mãe,





Autism spectrum disorders 
The Autism Spectrum Disorders are a group of disorders
with common deficits in three key areas, communication,
social interaction and imaginative thought and play. 
All children on the autistic spectrum demonstrate the same
core deficits, in (a) reciprocal social interactions and (b) verbal
and nonverbal communication, with (c) restricted and




Perturbações do espectro 
autista
As perturbações do espectro autista enquadram-se no grupo de perturbações mais
severas com que os profissionais em saúde mental infantil lidam, dadas as suas
repercussões no funcionamento da criança em áreas como as da socialização,
comunicação e aprendizagem e a incerteza relativamente ao prognóstico







Smaller branches of an axon that emanate from the main
axon cylinder.
Despite the precocity and abundance of anatomical evidence
for synapses formed by PC axon collaterals, very little
functional data have been reported so far that can be related
to these synapses. 
Axónios colaterais
Presentes em 65% das pessoas com mais de 70 anos de idade, as placas senis ou
neuríticas são lesões que surgem no chamado neuropólio (espaço entre as células)
devido à degeneração dos neuritos (axónios e dendrites). São constituídas por
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Blood brain barrier
A network of blood vessels with closely spaced cells that
makes it difficult for potentially toxic substances (such as
anticancer drugs) to penetrate the blood vessel walls and
enter the brain.
Perhaps advances in the treatment of drug abuse will be next.
This will be a very difficult task, since abused drugs, like almost
all things that can make people feel good, are (unfortunately)




A  diminuição  dos  receptores  beta  seria  mais  um  factor  que  poderia contribuir 
para  o aumento da permeabilidade  da barreira  hematoencefálica. 
BHE
Fonte: Fonte: http://ghr.nlm.nih.gov/glossary=bloodbrainbarrier http://archives.drugabuse.gov/pdf/monographs/120.pdf http://repositorio-aberto.up.pt/handle/10216/10157
Brain stem
The part of the brain that is connected to the spinal cord. The brainstem is also involved in arousal and consciousness. A
significant proportion of patients in the ICU may develop
coma, confusion, or delirium (7, 12–15). Predicting the
occurrence of altered mental status in critically ill patients is a
crucial issue, because acute brain dysfunction has been
associated with increased mortality and morbidity (12, 13, 16).
We wanted to establish if it is possible to make such
predictions even with the confounding influence of sedation. 
Tronco cerebral
Assim, esta patologia poderia ser atribuída  quer a uma disfunção dos dois 
hemisférios, quer a uma disfunção do corpo caloso ou do tronco cerebral ( 
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Calcitonin-gene related 
peptide
Calcitonin gene-related peptide (CGRP), a 37 amino acid
neuropeptide, identified in multiple species, has
widespread distribution and expression. CGRP acts through
G protein-coupled receptors whose presence and changes
in function modulate the peptide’s effects in various
tissues.
Therapeutic targeting of CGRP has always been a hindrance
due to the presence of multi components of its receptor. Cell
surface receptor for CGRP has been cloned recently and it is
found to contain two components. 
CGRP
Peptídeo relacionado com o 
gene da calcitonina
Outros peptídeos com ela aparentados em termos de estrutura química- calcitonina, 
adrenomedulina, peptídeo relacionado com o gene da calcitonina (CGRP) cmpetem 
para os mesmo receptores e exercem efeits análogos sobre a evacuação gástrica, 






Any gene thought likely to cause a disease. The gene may 
be a candidate because it is located in a 
particular chromosome region suspected of being involved 
in the disease or its protein product may suggest that it 
could be the disease gene in question.
The search for alcoholism susceptibility genes centers on two 
major techniques, linkage mapping and the candidate gene 
approach. Linkage mapping, also called positional cloning, is 
the process of systematically scanning the entire DNA contents 
(i.e., the genomes) of various members of families affected by 
the disorder using regularly spaced, highly variable (i.e., 
polymorphic) DNA segments whose exact position is known 
(i.e., genetic markers).
Genes candidatos
A técnica do gene candidato é a mais utilizada na procura de loci  para a hipertensão 
arterial. Esta estratégia baseia-se no princípio de que um determinado gene ou um 
grupo de genes envolvidos em funções celulares e fisiológicas específicas contribuem 







The portion of the brain in the back of the head between 
the cerebrum and the brain stem. The cerebellum controls 
balance for walking and standing, and other complex 
motor functions. 
The nomenclature of the lobules and fissures of the human 
cerebellum has confused many of its students. The classical 
nomenclature, introduced by Malacarne, Reil and Burdach in 
the 18th and early 19th century, is still the most commonly 
used for the human cerebellum. Other influential 
nomenclatures, rooted in the comparative anatomy of the 
mammalian cerebellum, were published by Bolk (1906) and 
Larsell (1952) (see also Larsell and Jansen (1972)).
Cerebelo 
Há também estudos post mortem em curso sobre as anomalias nas estruturas 





A structure within the cell that bears the genetic
material as a threadlike linear strand of DNA bonded to
various proteins in the nucleus of eukaryotic cells, or as a
circular strand of DNA (or RNA in some viruses) in
the cytoplasm of prokaryotes and in
the mitochondrion and chloroplast of certain eukaryotes.
One of the pathologic hallmarks of AD is the presence of
microscopic aggregates, or plaques, of a small protein-like
molecule called bamyloid peptide.These b-amyloid plaques
also contain several other proteins, including one called
apolipoprotein E (ApoE), whose gene (A P O E) is located on
chromosome 19.
Cromossoma 
Embora haja cromossomas de diferentes tamanhos, todos têm uma forma 
semelhante: um pequeno bastão com um estreitamento, o centrómetro, que o divide 





The branch of biology that deals with heredity and the
cellular components, particularly chromosomes, associated 
with heredity. 
Similar to what was reported by others [25], we found that
inv(16) was associated with myelomonocytic differentiation in
at least one case. Inv(16) was also identified in another case
that was classified as IGS with multiple cytogenetic
abnormalities. Furthermore, both cases involved the breast, in
contrast to earlier reports of intestinal involvement by inv(16)
positive MS with monocytic differentiation.
Estudo citogenético 
Observaram-se 18 dos casos identificados, em 16 dos quais a indicação para a 
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Dendrites
A branching protoplasmic process of a neuron that receive
and integrate signals coming from axons of other neurons,
and convey the resulting signal to the body of the cell.
Applications of the theory and computational methods for
modeling membrane potential, v(x,t), in dendrites have
provided many key insights into, and raised new possibilities
for, their functional properties, including back-propagating
(soma-generated) spikes, local computations in dendrites,
spike generation in spines and shafts of dendrites, and bistable
dynamics [4].
Dendritos
Os neurónios estão interligados em circuitos em que existe o equivalente aos fios
eléctricos condutores (as fibras axónicas dos neurónios) e aos conectores (as sinapses,




Any of various nucleic acids that are usually the molecular 
basis of heredity, are constructed of a double helix held 
together by hydrogen bonds between purine and 
pyrimidine bases which project inward from two chains 
containing alternate links of deoxyribose and phosphate, 
and that in eukaryotes are localized chiefly in cell nuclei. 
Last year, Hu compared the expression of some 40,000 bits of
DNA in blood cell lines from three subgroups of people with
autism — those who have severe language deficits, mild
autism or savant skills — and healthy controls. She reported
that compared with controls, 4,160 DNA fragments are
expressed differently in the language deficit group, 502 in the
mild autism group and 127 in the savant group. 
DNA
ADN
É preciso referir que todos os tipos de células, desde a que constitui uma bactéria até
às pertencentes ao organismo humano, são constituídos por dois tipos de ácido
nucleico: o ADN (ácido desoxirribonucleico), onde a informação genética é
armazenada, e o ARN (ácido ribonucleico), com diferentes variedades, que a partir




A congenital eye movement disorder in which there is
miswiring of the eye muscles, causing some eye muscles to
contract when they should not and other eye muscles not
to contract when they should. 
Duane syndrome (DS) is a rare, congenital (present from birth)
eye movement disorder. Most patients are diagnosed by the
age of 10 years and DS is more common in girls (60 percent of
the cases) than boys (40 percent of the cases).
DS Duane's Retraction 
Syndrome (or DR syndrome), 





Síndrome de Duane 
O síndrome de Duane é uma forma congénita de estrabismo, caracterizada pela
limitação horizontal do movimento ocular, retracção do globo com diminuição da
fenda palpebral quando a adução é tentada. Esta patologia é o resultado da
inervação paradoxal músculo recto lateral. O síndrome é classificado em três tipos,
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Epilepsy
Any of various disorders marked by abnormal electrical 
discharges in the brain and typically manifested by sudden 
brief episodes of altered or diminished consciousness, 
involuntary movements, or convulsions
People with absence epilepsy have repeated absence seizures 
that cause momentary lapses of consciousness. These seizures 
almost always begin in childhood or adolescence, and they 
tend to run in families, suggesting that they may be at least 
partially due to a defective gene or genes.
Epilepsia
A epilepsia é uma perturbação caracterizada pela tendência a sofrer convulsões 
recidivantes. Em algum momento, 2 % da população adulta tem uma convulsão. Um 
terço desse grupo tem convulsões recorrentes (epilepsia). Em cerca de 25 % dos 
adultos com epilepsia é possível conhecer a causa quando se realizam exames como 
um electroencefalograma (EEG), que revela uma actividade eléctrica anormal, ou uma 





The study of the causes. For example, of a disorder. The 
word "etiology" is mainly used in medicine, where it is the 
science that deals with the causes or origin of disease, the 
factors which produce or predispose toward a certain 
disease.
Further supporting a genetic etiology in autism are the results 
of twin studies, which have documented a dramatically higher 
concordance rate in MZ twins than in DZ twins (Folstein and 
Rutter 1977). Summarizing the largest and most systematic of 
these studies (Steffenburg et al. 1989; Bailey et al. 1995), we 
can derive MZ-twin and DZ-twin probandwise concordances of 
81% (47/ 58) and 0%, respectively, for autism. 
Etiologia
Diatkine (1985) sublinha que a ausência de linha demarcadora entre as formas  graves 
de psicopatia e as desordens banais de comportamento, mostra que as perturbações 
mais graves podem ser impedidas pela tomada de medidas preventivas relativamente 
simples. Assim, a compreensão da etiologia destas perturbações, a definição e 
conceptualização das técnicas de tratamento (e sua aplicação) e a prossecução de 
linhas de investigação que permitam o aprofundamento deste distúrbio, tornam-se 
urgentes para a implementação de linhas preventivas da delinquência, criminalidade 
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Fraternal Twins
A twin who has shared a common uterine environment
with its sibling. Fraternal twins are due to
the fertilization of two different ova by different sperm.
Where one twin of a non-identical twin pair (dizygotic twins;
fraternal twins) develops schizophrenia, there is only about a




Esta situação proporciona uma gravidez biovular, originando o desenvolvimento de









The cortex of the frontal lobe of the cerebral hemisphere. Dorsal frontal cortex showed left-lateralized activation during
word encoding, bilateral activation during object encoding,
and right-lateralized activation during faceencoding. The
greater activation of left dorsal frontal cortex for the encoding
of words is consistent with results from several neuroimaging
studies that report left dorsal frontal activations during tasks
that promote encoding of verbal materials (Kapur et al., 1994;
Demb et al., 1995; Kapur et al., 1996; Dolan et al., 1997;
Buckner and Koutstaal, 1998).
Córtex frontal 
No seu livro, Elkhonon Goldberg cita como argumento o uso por cirurgiões
portugueses e americanos da técnica proposta por Egas Moniz, por meio da qual os
lobos frontais são desconectados do cérebro restante. Desta forma era criada
artificialmente uma forma de tirar à pessoa as funções do agora chamado
"cérebro executivo". O estudo do comportamento destas pessoas revela, pela
negativa, as funções desta zona do córtex frontal. Os doentes operados
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Galactosemia
A metabolic disorder that is inherited as an autosomal
recessive trait and in which galactose accumulates in the
blood due to deficiency of an enzyme catalyzing its
conversion to glucose
Researchers have identified several types of galactosemia.
These conditions are each caused by mutations in a particular
gene, and affect different enzymes involved in breaking down
galactose. Classic galactosemia, also known as type I, is the
most common and most severe form of the condition.
Galactosemia type II (also called galactokinase deficiency) and
type III (also called galactose epimerase deficiency) cause
different patterns of signs and symptoms.
Galactosemia
Os métodos usados no diagnóstico da galactosemia clássica, incluem: i) pesquisa de 
substâncias redutoras na urina, que tem a desvantagem de a galactose poder 
desaparecer entre 8-12 h após ser eliminada  da dieta; ii) teste de rastreio neonatal 
que detecta galactose total (Bosch. 2006); iii) teste de Beutler para  actividade de gAlt 
(Fujimoto et al, 2000); determinação de galactitol ou galactose-1-fosfato por 
espectrometria de massa em tandem; iv) caracterização molecular para identificação 






An amino acid C4H9NO2 that is a neurotransmitter which
induces inhibition of postsynaptic neurons
Gamma-aminobutyric acid (GABA), the primary inhibitory
neurotransmitter in the adult brain, has been implicated in
autism etiology. Ma et al. (2005) screened 14 known
autosomal GABA receptor subunit genes for single-nucleotide
polymorphisms (SNPs) in 470 white families with autism. 
GABA
Ácido gama-aminobutírico
Entre os possíveis mecanismos de acção considerados, sabe-se que, os corpos  
cetónicos -hidroxibutirato, acetoacetato e o seu produto acetona poderão estar  
envolvidos. O aumento dos neurotransmissores como o ácido gama-aminobutírico  
(GABA) num estado de cetose é outro mecanismo de acção considerado já que o  








A specific sequence of nucleotides in DNA or RNA that is
located usually on a chromosome and that is the
functional unit of inheritance controlling the transmission
and expression of one or more traits by specifying the
structure of a particular polypeptide and especially a
protein or controlling the function of
other genetic material
Indeed, to correctly infer the regulation of a single gene, we
need to observe the expression of that gene under many
different combinations of expression levels of its regulatory
inputs. Gene
Esta variante, associada ao aumento de expressão e da função  do  transportador  da 
serotonina, aponta para um "duplo choque" ou duas mudanças no mesmo gene.
http://www.merriam-webster.com/dictionary/gene http://psb.stanford.edu/psb99/genetutorial.pdf www.vfbm.com/jmf/050-059/056/056-74.pdf
Gene mutation
A gene mutation is a permanent change in the DNA
sequence that makes up a gene. Mutations range in size
from a single DNA building block (DNA base) to a large
segment of a chromosome.
The relative hypotrophy of the type II fibres resembles that
seen in limb muscle in inclusion body myopathy-3 (IBM3)—a
rare disease for which the only proven molecular aetiology is a
myosin gene mutation (MYH2).
Mutação no gene
Resultados: Desenvolveram CCR 48/58 (83%) doentes, com uma média de idades de 
45 anos (25-74). Os restantes 10 doentes apresentaram outros tumores do espectro 
da SL (6 endométrio, 2 ovário, 1 urotélio e 1 estômago). Foram identificadas 22 
famílias com mutações no gene MLH1, 17 no gene  MSH2 e uma no gene  MSH6.
http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/mutationsanddisorders/ http://sapientfridge.org/chromosome_count/science_papers/ http://www.scielo.oces.mctes.pt/pdf/ge/v13n2/v13n2a03.pdf
Genetic association
The occurrence together in a population, more often than
can be readily explained by chance, of two or more traits
of which at least one is known to be genetic.
Genetic association analysis was performed for individuals
with bipolar affective disorder and unaffected subjects closely
matched in age, sex, and ethnic background (N=103 in each
group).
Associação genética
Externamente ao locus HLA, a mais forte associação  genética descrita até ao ano de 
2006 é um polimorfismo do gene proteína tirosina fosfatase,  não  receptor  tipo  22  
(PTPN22-1858T).  Como  tal,  a  identificação  de  genes  que  contribuem para a 







One haploid set of chromosomes with the genes they 
contain; broadly : the genetic material of an organism
The fact that we have been able to cluster more than one 
hundred genes into a small number of temporal expression 
patterns suggests that the number of genetic control 
processes is much smaller than the number of regulated 
genes. Of course, the present sample of genes is quite small 
compared with the whole genome (estimated at 60,000 genes 
in the rat).
Genoma
A IM resulta da inactivação dos genes de reparação do ADN, que condiciona o 
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Hot spots 
A site in genetic material (as DNA or a chromosome) 
having a high frequency of mutation or recombination
Genetic recombination occurs at hotspots in cells that form 
sperm and eggs.
Hot spots 
A mutação R122C escapa ao rastreios genéticos convencionais para pancreatite 
hereditária, que detectam apenas a variante mais comum, R122H13 , pelo que a 
sequenciação de hotspots no PRSS1 se revela como um método mais sensível para a 





 Any of a group of enzymes that catalyze the formation of 
a hydroxyl group on a substrate by incorporation of one 
atom (monooxygenases) or two atoms (dioxygenases) of 
oxygen from O2.
The purpose of this study was to investigate the pattern of 
expression of proteins and mRNA transcripts involved in basal 
ganglia function, including 1) tyrosine hydroxylase (TH), which 
is the rate-limiting enzyme in dopamine biosynthesis, and 2) 
the dopamine transporter (DAT) responsible for dopamine 
uptake at the synapse.
Hidroxilase
A enzima 21-hidroxilase (21-OH), pertencente ao grupo de enzimas do citocromo 
P450, é responsável pela conversão da progesterona em desoxicorticosterona e pela 






 Potentially life threatening drug reaction that causes the 
body to have too much serotonin, a chemical produced by 
nerve cells.
In addition, hyperserotonemia may promote autoimmunity 
through reduction of Th1-type cytokines.
Serotonin syndrome Síndrome da serotonina 
Sindrome da serotonina: o MDMA é um dos muitos desencadeadores farmacológicos 










                                                                        Ana Catarina da Silva Andrade
Hypophysis
A small oval shaped endocrine gland situated at 
the base of the brain in the fossa (depression) of 
thesphenoid bone.
Ng and colleagues proved, using Northern Blot, the presence 
of secretin receptor transcripts in the brain of the rat, in the 
cerebellum, cortex, hippocampus, thalamus, hypothalamus, 
hypophysis, brain stem, and striatum. However secretin 
transcripts themselves were only found in the brain stem and 
cerebellum  (Ng et al., 2002)
Hipófise 
A hipófise controla, em grande parte, o funcionamento das outras glândulas 
endócrinas e é, por sua vez, controlada pelo hipotálamo, uma região do cérebro que 
se encontra por cima da hipófise. A hipófise consta de dois lobos, o anterior (adeno-






A curved elongated ridge that extends over the floor of the 
descending horn of each lateral ventricle of the brain, that 
consists of gray matter covered on the ventricular surface 
with white matter, and that is involved in forming, storing, 
and processing memory
Borders of the amygdala, hippocampus, and cerebrum were 
defined, and their volumes were measured in male children 
(7.5–18.5 years of age) in four diagnostic groups: autism with 
mental retardation, autism without mental retardation, 
Asperger syndrome, and age-matched typically developing 
controls.
Hipocampo
O dado mais importante dos mesmos é que quanto maior é a duração da depressão,
maior é a perda de volume do hipocampo e maior é a perturbação da memória verbal
28,29. Esta perda hipocampal está correlacionada com a duração da depressão mas
não com a idade dos doentes, o que pode sugerir que episódios de stress sucessivos






A gene containing a short DNA sequence of about 180 base 
pairs referred to as a homeobox. Homeobox genes encode 
proteins that bind and regulate the expression of DNA in 
multicellular organisms. 
Among the critical factors involved in craniofacial 
development are members of the Msx homeobox gene family.  
The vertebrate Msx genes were initially cloned from mice and 
identified as homologous to the Drosophila muscle segment  
homeobox  gene  (msh)[3, 4].  
HOX Gene “Homeobox”
A sua génese permanece desconhecida. Estudos recentes sugerem que tal pode
ocorrer em consequência da desregulação dos genes homeobox promovido por
fenómenos de inflamação local 4 e não ser, necessariamente, resultado da deslocação
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Identical Twins
Twins derived from the same fertilized ovum that at an 
early stage of development becomes separated into 
independently growing cell aggregations, giving rise to two 
individuals of the same sex, identical genetic makeup, and 
closely similar appearance.
We could say it is more diffcult to discriminate identical twins 
than unrelated persons because of their genetic similarity. 
Although identical twins cannot be distinguished from each 
other using DNA, some of the biometric modalities, such as 
¯ngerprints, iris, and palmprints, can still be used to distinguish 
them.
monozygotic twins Gêmeos idênticos 
Em termos biológicos pode, então, depreender-se que é a partir da fertilização que se 














The nerve supply, usually to a specific part of the body. The 
innervation of the cornea is dense.
We have experimentally confirmed these observations and 
here extend the analyses to ask whether innervation plays a 
role in later myogenic events.
Inervação
A estimulação nervosa dos adipócitos é feita por inervação simpática e 
parassimpática, através do neuro-peptídeo Y, noradrenalina e adrenalina, como 
mediadores específicos, que aumentam a lipólise (inervação simpática) e a 
sensibilidade à insulina (inervação parassimpática) dos adipócitos.
http://www.medterms.com/script/main/art.asp?articlekey http://dev.biologists.org/content/119/2/533.full.pdf SPCNA_20110616104956_SPCNA_n1_2010_a_2.pdf
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Magnocellular 
neurosecretory cells
Magnocellular neurosecretory cells of the hypothalamic 
supraoptic and paraventricular nuclei secrete the 
hormones, oxytocin and vasopressin, into the systemic 
circulation from the posterior pituitary gland. 
These combined characteristics have been shown to be 
specific to identified magnocellular neurosecretory neurons, 
but not to neighboring non-neuroendocrine cells, during 
intracellular recordings in vivo (Bourque and Renaud, 1991; 
Dyball et al., 1991).
Células neurosecretoras 
A partir destes núcleos, o sinal é transportado até ao núcleo hipotalâmico 
paraventricular (PVN)  (MALPAUX  et al., 1996b, WEHR, 1997, DUNCAN, 1998, 
BORJIGIN  et al., 1999, BARTNESS et al., 2001, HOLLANDER, 2001, SCHWARTZ et al., 
2001, WEHR, 2001 e MIKLÓS e KOVÁCS, 2002), cujas células neurosecretoras 
funcionam como tradutores celulares  que integram sinais estimuladores e inibidores  
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Nonapeptide
An oligopeptide containing nine amino acyl residues 
(oxytocin)
Polymyxin B nonapeptide (PMBN), a cationic cyclic peptide 
derived by enzymatic processing
from the naturally occurring peptide polymyxin B, is able to 
increase the permeability of the
outer membrane of Gram-negative bacteria toward 
hydrophobic antibiotics probably by binding
to the bacterial lipopolysaccharide (LPS)
Nanopeptídeo
Apenas uma restrita variedade das proteínas da matriz dos peroxissomas apresenta a 
sequência sinal PTS2 (Gietl, 1996), a qual se localiza próximo da extremidade amino, 
mas não na sua porção terminal, sendo constituída por um nonapeptídeo 





The use of x ray studies and magnetic resonance imaging 
(MRIs) to detect abnormalities or trace pathways of nerve 
activity in the central nervous system.
Neuroimaging plays two important roles: 1) diagnosis of brain 
injury in the newborn at risk so that appropriate medical 
management can be provided and 2) detection of those 
lesions associated with long-term neurodevelopmental 
disability.
Neuroimagem









Neuropathology Pathology of the nervous system
Autism (also known as "autistic disorder" and "classic autism") 
is a neurodevelopmental disorder in which social interaction, 
language, behavior and cognitive functions are impaired 
severely.
Neuropatologia
A doença de Alzheimer é um diagnóstico clínico e neuropatológico (neuropatologia é 
um ramo da medicina que trata das doenças do sistema nervoso), que só pode ser 
realizado definitivamente, quando um paciente que satisfaça os critérios revela, 
através de uma biópsia cerebral ou de um exame neuropatológico pós-
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 Neurotransmitter
A substance (as norepinephrine or acetylcholine) that 
transmits nerve impulses across a synapse
When a neurotransmitter molecule binds to a receptor that 
acts as a ligand-gated ion channel, a channel opens, allowing 
ions to flow across the membrane.
Neurotransmissor 
Aliás, estudos neuropsicológicos comprovam não só a significância da quantidade 
relativa de neurotransmissores circulantes, como também a importância da relação 
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Obsessive-compulsive 
disorder
A psychoneurotic disorder in which the patient is beset
with obsessions or compulsions or both and suffers
extreme anxiety or depression through failure to think the
obsessive thoughts or perform the compelling acts.
Obsessive-compulsive disorder (OCD) seen in clinical practice is
usually a chronic illness with a waxing and waning course.
Treatment is indicated when OCD symptoms interfere with






Nos últimos anos, também a correlação entre consumo de tabaco e o transtorno 











A pituitary octapeptide hormone C43H66N12O12S2 that
stimulates especially the contraction of uterine muscle and
the secretion of milk
The neuropeptide oxytocin (OXT) is currently attracting
considerable attention as a result of the discovery of the
amazing behavioural functions it regulates, especially in the
context of social interactions.
OXT Ocitocina
Apesar do processo fisiológico que determina o ínicio do trabalho de parto não estar
totalmente esclarecido, há evidência que a ocitocina é a principal hormona endógena
com propriedades uterotónicas por exelência, embora a sua eficácia dependa do grau
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Paraventricular nucleus 
A discrete band of nerve cells in the anterior part of the
hypothalamus that produce vasopressin and especially
oxytocin and that innervate the neurohypophysis
Neurons expressing melanocortin-4 receptor (MC4R) in the
paraventricular nucleus of the hypothalamus (PVN) play a
crucial role in energy homeostasis. The genetic and
pharmacological disruption of MC4R increases energy intake
and decreases thermogenesis .
PVN
Núcleo paraventricular
A estimulação do núcleo paraventricular do hipotálamo (NPH) é simpaticoexcitatória
por efeito pressor mediado por via directa e indirecta (via da medula








The cell body of a neuron, containing the nucleus and 
organelles.
The relative amounts of alpha- tubul in, beta- tubul in and
NF68 w i t h i n axotomized perikarya increased,
respectively, to 191%, 146%, and 144% of that in control
perikarya isolated from the contralateral side of the
spinal  cord.
Pericaria
Deste modo, após o aumento prolongado da actividade neuronal simpática, surge um
aumento, ao nível da pericaria neuronal, da quantidade de mRNA que codifica para a







Tomography in which an in vivo, noninvasive, cross-
sectional image of regional metabolism is obtained by a
usually color-coded cathode-ray tube representation of the
distribution of gamma radiation given off in the collision of
electrons in cells with positrons emitted by radionuclides
incorporated into metabolic substances
Positron emission tomography (PET) is a functional imaging
approach used to study the metabolism and physiology of the
brain. PET studies have found that both acute and chronic
alcohol ingestion alter blood flow and metabolism in various
brain regions, including the frontal lobes and cerebellum
PET
Tomografia por emissão de 
positrões
Os modernos aparelhos de PET estão acoplados a não menos avançados aparelhos de
TAC e a obtenção de imagens funcionais e morfológicas, que podem ser sobrepostas






A small body that arises from the roof of the third ventricle
and is enclosed by the pia mater and that functions
primarily as an endocrine gland that produces melatonin
Two biomineralization forms can be observed in the pineal
gland. Concretions so called “brain sand”, a polycrystalline
complex of few millimeters long, and microcrystals the length
of which does not exceed 20 micrometers.
Pineal, pineal body, pineal
organ
Glândula pineal 
A glândula pineal surge como uma evaginação a partir do tecto do diencéfalo . É um
dos constituintes do epitálamo, localizando-se na linha média, numa depressão entre









A genetic disorder characterized by short stature, mental 
retardation, hypotonia, abnormally small hands and feet, 
hypogonadism, and uncontrolled appetite leading to 
extreme obesity
Gns is associated with a negative genetic diagnosis. The 
intelligence quotient (IQ) of a population-based sample of 
people with Prader-Willi syndrome is normally distributed with 
a mean full scale IQ of 60. 
PWS Síndrome de Prader-Willi
A síndrome de Prader-Willi (SPW), descrita pela primeira vez em 1956 por Prader et
al, ocorre de forma esporádica com uma prevalência calculada de 1:25 000
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Rett syndrome
Aprogressive neurodevelopmental genetic disorder that 
affects females usually during infancy, that is characterized 
by cognitive and psychomotor deterioration, slowed head 
and brain growth, stereotyped hand movements, seizures, 
and mental retardation
 Girls with Rett syndrome are born after a normal pregnancy 
and uneventful delivery and have apparently normal 
development throughout the first 6 months of life. 
Síndrome de Rett
O síndrome de Rett é uma perturbação grave do neurodesenvolvimento que atinge 
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Selective serotonin reuptake 
inhibitor
Is one of the commonly prescribed drugs for treating
depression. SSRIs affect the chemicals that nerves in the
brain use to send messages to one another. These
chemical messengers, called neurotransmitters, are
released by one nerve and taken up by other nerves. 
These selective serotonin reuptake inhibitors (SSRIs) include
fluoxetine (Prozac), sertraline (Zoloft), paroxetine (Paxil),
fluvoxamine (Luvox), citalopram (Celexa), and, most recently,
escitalopram (Lexapro).
 SSRIs
Inibidores selectivos da 
recaptação da serotonina 
As orientações actuais para o tratamento farmacológico da perturbação da ansiedade
generalizada (PAG) recomendam como tratamento de primeira linha os inibidores






A phenolic amine neurotransmitter C10H12N2O that is a 
powerful vasoconstrictor and is found especially in the 
brain, blood serum, and gastric mucous membrane of 
mammals
The predominant effects of serotonin in the brain are 
inhibitory. It reduces pain by releasing a chemical similar to 
morphine into the spine at the site of pain entry, and reduces 
fear by boosting the action of “GABA,” the most ubiquitous 
inhibitory substance in the brain.
5-HT Serotonina 
Os ISRS podem melhorar múltiplos sintomas da doença de Alzheimer, incluindo a
irritabilidade, inquietude, ansiedade, medos e episódios de confusão. Além da sua
reconhecida tolerabilidade, o seu uso tem certo apoio teórico no papel que se atribui
à serotonina na doença de Alzheimer. 
http://www.merriam-webster.com/medical/serotonin http://www.nlada.org/DMS/Documents/1066920620.52/serot http://www.psicologia.pt/artigos/textos/TL0032.PDF
Supraoptic nucleus
A small nucleus of closely packed neurons that overlies the 
optic chiasma and is intimately connected with the 
neurohypophysis
The latter study suggested that PKC-mediated phosphorylation 
is a prerequisite for neurosteroid regulation  showing that, in 
supraoptic nucleus (SON) neurons, the G-protein blocker GDP- -
S and the PKC antagonist bisindolylmaleimide both prevented 
an effect of subsequent 3 -OH-DHP treatment on the decay of 
IPSCs.
SON Núcleo Supra-Óptico
Um dos centros encefálicos mais importantes nesta sincronização é o núcleo supra-
óptico, localizado no hipotálamo anterior, que recebe impulsos luminosos enviados







Liberating, activated by, or involving serotonin in the 
transmission of nerve 
impulses <a serotonergic neuron><serotonergic pathways>
The advantage of this technique is that only a limited number 
of cells are labeled very clearly, facilitating a detailed 
examination of their morphology,although we could not 
selectively drive expression into serotonergic neurons since we 
used the pan-neuronal promoter HuC (Park et al., 2000).
Neurónios serotoninérgicos 
Simultaneamente, Arango et al encontraram um aumento na densidade de neurónios
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Teratogenic effect
the combined consequences of consuming a harmful
substance, such as alcohol, on a developing fetus; may
manifest itself as growth deficiency and/or mental
retardation; fetal alcohol syndrome is an example.
In summary, all the teratogenic agents have their different
teratogenic effects at prenatal and postnatal stages. Many
studies concerning the health of the unborn baby revealed
that complications usually arise on the grounds that mothers
knowingly or unknowingly take drugs which appear dangerous
to the fetus.
Efeitos teratogénicos 
A talidomida foi sintetizada nos anos 50 do século XX e utilizada inicialmente como
sedativo. A constatação dos seus efeitos teratogénicos deram-lhe posteriormente









the largest subdivision of the diencephalon that consists 
chiefly of an ovoid mass of nuclei in each lateral wall of the 
third ventricle and serves to relay impulses and especially 
sensory impulses to and from the cerebral cortex
Another widely used model of generalized activity, the feline 
generalized penicillin model, has provided at best ambivalent 
support for the involvement of the thalamus.
Tálamo
Os locais onde devemos procurar a perda de contornos da substância cinzenta são: a
ínsula , os núcleos da base (núcleo lenticulado, cabeça do núcleo caudado, tálamo) e
o córtex  (Fig. 1).
http://www.merriam-webster.com/medical/thalamus http://www.jneurosci.org/content/19/18/RC27.full.pdf http://www.spmi.pt/revista/vol09/sinaisavc.pdf
Thalidomide
a sedative, hypnotic, and antiemetic drug 
C13H10N2O4that was used chiefly in Europe during the 
late 1950s and early 1960s especially to treat morning 
sickness but was soon withdrawn after being shown to 
cause serious malformations (as missing or severely 
shortened arms and legs) in infants born to mothers using 
it during the first trimester of pregnancy and has now been 
reintroduced for use as a treatment for the cutaneous 
complications of leprosy and is being investigated for use 
as an immunomodulatory, anti-inflammatory, and 
antiangiogenic agent in the treatment of various diseases
Routine screening tests found thalidomide to be nontoxic in 
rodents, and therefore its potent teratogenicity in humans and 
higher mammals was not anticipated (Brent and Holmes, ’88).
Talidomida
A talidomida foi uma droga usada nos anos 60 do século passado, sob a forma de
mistura racémica, para aliviar sintomas de enxaqueca.
http://www.merriam-webster.com/medical/thalidomide http://www.teratology.org/updates/60pg306.pdf http://www.spq.pt/boletim/docs/boletimSPQ_103_056_09.pdf
tryptophan
a crystalline essential amino acid C11H12N2O2 that is 
widely distributed in proteins
L-tryptophan is an amino acid that is made from plant or 
animal sources. L-tryptophan is an amino acid that is made 
from plant or animal sources.
L-tryptophan has been used in alternative medicine as an aid 
to treat sleep problems (insomnia), anxiety, depression, 
premenstrual syndrome, attention deficit disorder, and for 
smoking cessation and other conditions.
Trp Triptófano
 De acordo com a designada hipótese da fadiga central de Newsholme e 
colaboradores [70, 71], a fadiga é o resultado do aumento da libertação cerebral de 
serotonina (5-hidroxitriptamina, 5-HT), que tem como causa factores metabólicos que 
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tuberous sclerosis
a genetic disorder of the skin and nervous system that is 
characterized by the formation of small benign tumors in 
various organs (as the brain, kidney, eye, and heart), is 
accompanied by variable symptoms including seizures, 
developmental delay or mental retardation, and skin 
lesions (as hypopigmented macules of the trunk and limbs 
or telangiectatic facial papules), and is inherited as an 
autosomal dominant trait or results from spontaneous 
mutation
In screening mosaic flies for mutations, Xu and his colleagues 
discovered one mutant that exhibited an abnormal growth of 
eye cells that resembled the increase in cell size seen in 
patients with tuberous sclerosis complex.
Esclerose tuberosa
A LAM ocorre em duas formas: a esporádica (mais comum) e a associada ao complexo 
esclerose tuberosa (CET), doença autossómica dominante, caracterizada pelo 
crescimento de hamartomas cerebrais, renais, cutâneos, cardíacos e pulmonares, 
resultando de mutações da linha germinativa de ambos os genes TSC1 e TSC2 do 
cromossoma 9q34 e 16p13, respectivamente.
epiloia
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valproic acid
a valeric-acid derivative C8H16O2 used as an
anticonvulsant often in the form of its sodium salt
C8H15NaO2
Lithium and valproic acid (VPA) are two primary drugs used to
treat bipolar mood disorder and have frequently been used in
combination to treat bipolar patients resistant to
monotherapy with either drug. Lithium, a glycogen synthase
kinase-3 (GSK-3) inhibitor, and VPA, a histone deacetylase
(HDAC) inhibitor, have neuroprotective effects.
Ácido valpróico
Alguns fármacos preenchem os requisitos de classe I (forte nível de evidência) em
ambas as classificações de Trivedi e Badalov (citarabina, furosemida, mesalamina,






a polypeptide hormone that is secreted together with
oxytocin by the posterior lobe of the pituitary gland, is also
obtained synthetically, and increases blood pressure and
exerts an antidiuretic effect
Vasopressin stimulated the release of all of the major
prostaglandins in CCT but had no effect on PST. PGE release
into the incubation medium, as assessed by a radioreceptor
assay, increased 108%, and a vasopressin analogue, 1-






Segundo Larry Young, da Universidade Emory , “todos os animais sentem prazer no
sexo, mas a vasopressina permite associar esse prazer a características específicas de
um parceiro – como o odor, associar esse prazer a características específicas de um
parceiro – como o odor, no caso dos ratos”(o mesmo ocorre em fêmeas, só que por
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withdrawal syndrome
Withdrawal syndrome occurs in drug and alcohol addicted
individuals who discontinue or reduce the use of their drug
of choice. This process of eliminating drugs and alcohol
from the body is known as detoxification. Anxiety,
insomnia, nausea, perspiration, body aches,
and tremors are just a few of the physical and
psychological symptoms of drug and alcohol withdrawal
that may occur during detoxification.
Management of the withdrawal syndrome has necessitated
the use of high dosages of sedative-hypnotic and physical
restraints to control the confusion, delirium, psychosis, and
resultant agitation.
Síndrome de abstinência 
Outro aspecto que prejudicou a memória dos participantes com dependência
severa na primeira aplicação do teste, foi a existência de resquícios mais
intensos da síndrome de abstinência alcoólica, o que pode ter prejudicado a função
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